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CUVINT INAINTE 


Lucrarea pe care o prezentăm răspunde la cîteva din, multiplele 
întrebări pe care le pun azi nu numai biologii, ci şi categorii largi 
de cititori, interesați, intelectual sau profesional, de a cunoaşte cît 
mai mult din vastul şi actualul domeniu al geneticii. 

Descoperirile din ultimele trei decenii s-an acumulat într-un 
ritm atit de vertiginos încît îi copleșesc pe cei care se ocupă de 
problemele de genetică „în general". De aceea а fost necesară o 
diversificare si o specializare a cercetărilor în acest domeniu. Prin 
rezultatele ei remarcabile din punct de vedere teoretic şi practic, 
genetica s-a impus şi mai mult. Totodată, după expresia lui C. Ma- 
ximilan*, „пісі una din ştiinţele acestui secol n-a generat, poate, 
discuții 'mai contradictorii, temeri mai profunde sau valuri de en- 
tuziasm mai mari decît genetica“, Toate acestea au făcut să crească 
continuu interesul pentru acest domeniu al biologiei atit de fasci- 
nant 5i dificil, de abordat. Toate acestea аи stimulat cercetările gi 
au mărit numărul întrebărilor, care, în esenţă, se referă la: care 
sînt problemele pe care le abordează genetica şi cum?; ce a reușit 
să realizeze pînă în prezent?; care sînt perspectivele şi viitorul ei? 

În această carte, cele trei întrebări. de bază au fost subdivizate 
în alte 141 întrebări pe care le-am grupat în 9 capitole. La ale- 
gerea întrebărilor am luat în considerare, în primul rînd, pe acelea 


care au provocat un interes deosebit studenţilor în cadrul semi-. 


narülor si consultaţiilor de specialitate, cit şi specialiştilor din pro- 
ductie cu ocazia diferitelor consfătniri. la care ат articipat. De 
aceea consider că această lucrare va fi de un real folos, айг stu- 
denților la pregătirea seminariilor şi examenului de genetică, ca- 
drelo- didactice си profil de biologie la pregătirea lecţiilor şi а 
examenelor de specialitate, specialiştilor din agricultură, borticul- 
tură, zootehnie si medicină veterinară, cît şi marelui public care 
doreşte să se informeze în unele probleme de genetică. 


* Maximilian, C., Aventura geneticii, Ed, Albatros, Bucureşti, 1978. 
/ ý " 
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Răspunsurile au fost formulate, pe cit a fost posibil, cît mai 
laconic. S-au definit noţiunile necesare înţelegerii problemei abor- 
date, s-au făcut unele referiri la cercetările şi rezultatele anterioare 
şi s-a insistat asupra celor prezente, De la caz la caz, s-au formulat 
concluzii şi perspective. Apar şi unele repetări, motivate de in- 
tentia de a ajuta pe cititorul care urmăreşte numai răspunsurile la 
anumite întrebări disparate. 

Prezentarea unor probleme de genetică sub forma de întrebări 
şi răspunsuri consider că va mări accesibilitatea lor şi va crea o 
legătură mai strinsá între cititor şi autor, o apropiere de dialogul 
oral. Dacă am reușit să realizez aceste obiective, rămîne la aprecierea 
cititorilor, cărora le mulțumesc anticipat pentru orice sugestie care 
să ducă la îmbunătăţirea acestei lucrări. 


AUTORUL 
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CAPITOLUL I 


GENETICA — STUDIUL EREDITATII SI VARIABILITATII 
ORGANISMELOR VII 


1.1. CE ESTE GENETICA ȘI CARE ESTE OBIECTUL Е! DE CERCETARE ? 


Genetica este o ştiinţă biologică al cărui obiect de studiu îl 
constituie ereditatea și variabilitatea organismelor. 

Ereditatea este proprietatea organismelor de a da naştere la 
descendenţi asemănători lor. Ereditatea are astfel un caracter con- 
servator, care face legătura organică dintre generații. Totalitatea 
factorilor care asigură funcţiile eredității formează baza ereditară 
a organismului. Е 

Baza ereditară, sub influenţa anumitor condiţii, poate suferi 
uneori modificări, care se transmit la urmași, numite variațiuni 
ereditare. 

Așadar, genetica studiază nu numai esenţa bazei ereditare, 
mecanismele de înregistrare, conservare si transmitere a acesteia de 
la o generaţie la alta, Сї şi modificările care afectează baza eredi- 
tară, adică variabilitatea. De aici rezultă că ereditatea are două 
laturi net distincte: conservatorismul ereditar, care determină dez- 
voltarea descendenților într-un mod asemănător cu al ascendenrilor, 
ў variabilitatea eredității, care în anumite condiţii cauzează apa- 
тійа fa descendenţi a unor caracteristici deosebite de ale ascen- 
denților. 


1.2. CIND S-A EMIS „ACTUL DE NAȘTERE” AL GENETICII 
CA ȘTIINȚĂ ? 


Genetica este o știință relativ tînără. În general, se acceptă 
ca dată de naștere a acestei ştiinţe anul „1900, cînd s-a reuşit să 
se simtetizeze Într-o formă mai unitară rezultatele observaţiilor, 
experienţelor, ipotezelor și concluziilor de pînă atunci privitor la 
problemele de bază ale eredității, Unii cercetătoni susțin cà putem 
vorbi. despre genetică după comunicarea rezultatelor experiențelor 
lui Gr. Mendel, anul 1865, iar cu anul 1900 începe genetica mo- 
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derni, Si într-un caz gi în celălalt tinoreţea geneticii ca știință este 
„evidentă. Pentru o ştiinţă chiar un veac de existenţă înseamnă încă 
tinereţe. : А 

De ce totuşi apreciem că anul 1900 este începutul geneticii? 
Anul 1900 coincide cu data apariţiei a trei lucrări care au redes- 
coperit „mendelismul“ (ceea ce comunicase Mendel în anul 1865) 
şi anume: ale lui C. Correns în Germania, ale lui Н. de Vries în 
Olanda şi ale lui E. von Тзсрегта în Austria. Acești trei biologi 
au efectuat independent experienţe asemănătoare cu cele comunicate 
de Mendel în anul 1865, pe care nu le cunoșteau. Pe lingă subli- 
nietea importanței metodelor folosite de Mendel şi de urmaşii lui 
în studiul eredităţii gi al legilor eredității descoperite de el, me- 
zitul lor mai constă în aceea că în urma experienţelor de hibridare 
artificială pe care le-au făcut au presupus existența în celule a unor 
„unităţi“ sau „factori“ care determină caracteristicile unui organism. 

Astfel de unităţi se transmit nealterate de la о generație la 
alta, segregă în timpul formării celulelor sexuale și se reunesc apoi 
în timpul fecundării. 

Cercetările ulterioare au căutat să găsească în celulă o anumită 
bază materială a acestor unități sau factori cu rol în ereditate. 
Cirologii timpului respectiv cunoşteau. bine fenomenul de meioză, 
formarea celulelor sexuale și a zigotului prin fecundarea lor. De 
aceea a fost oarecum ușor să se facă un paralelism între segregarea 
factorilor si cunoscuta reducere a cromozomilor în timpul meiozei. 

Unirea dintre studiul morfologiei şi biologiei celulei şi men- 
delism este considerată ca un eveniment de cea mai mare impor- 
tanță în biologie. Principiile biocitologilor au devenit un îndreptar 
prețios în experiențele mendeliené, iar abstracţiile mendeliştilor 
au fost, de asemenea, de un real folos în studiul celulei. Din această 
unire și colaborare a rezultat genetica modernă sau genetica pro- 
priu-zisá, 

Tot la începutul secolului al XX-lea, W, Bateson descoperă 

. faptul că legile mendeliene au valabilitate si în lumea animală. 
Denumirea de genetică dată acestei ştiinţe biologice aparține lui 
W..Bateson. 
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1.3. SE POATE CONSIDERA CA EREDITARĂ ORICE 
CARACTERISTICĂ CE SE TRANSMITE 
DE LA PĂRINŢI LA URMAȘI ? 


Nu, pentru că există și fenomenul de ereditate falsă sau pseudo- 
ereditate, cînd se transmit la urmași unele caracteristici determi- 
nate de alți factori decit cei genetici. Astfel se transmite de la 
mamă la copii imunitatea la anumite toxine, datorită faptului că 
în organismul copilului trece o cantitate de antitoxine fabricate 
de organismul mamei. Tot astfel se transmit unele caracteristici cau- 
zate de prezența în organismul părinților, si în special al mamei, 
a unor organisme simbiotice. O mamă bolnavă de tuberculoză poate 
uşor infecta copilul ei în timpul vieţii intrauterine, care se naște 
cu afecțiuni de tuberculoză. Așa se transmite la viermele de mătase 
boala denumită. pebrină, pentru că parazitul Nosema bombycis pă- 
trunde în ouă. 

Ereditatea falsă mu este întotdeauna determinată de prezenţa 
unor organisme parazite, ci si de alți factori. În cazul alcoolis- 
mului și a altor maladii care ăfectează celulele sexuale, pot să 
apară urmași cu aceleași anomalii observate la părinţi, făra a le 
considera ereditare. 3 

Din cele tîteva exemple rezultă că trebuie să se facă o deli- 
mitare strictă între ereditatea falsă şi ereditatea adevărată. În 
primul caz este chemată să-și spună cuvîntul mai întîi patologia, 
iar în al doilea caz genetica. 

Pentru a putea spune de ce natură sînt asemănările dintre pă- 
rinfi si copiii lor trebuie mai întîi să știm dacă nu sînt rezultatul 
prezenței unor -paraziți sau al altor cauze care afectează celulele 
reproducátoare și numai după aceea să se explice asemănarea as- 
pectului extern cu ajutorul metodelor genetice. 

Deci, o asemănare între doi indivizi, apreciată după aspectul 
extern, nu este totdeauna si dovada existenţei unei asemănări gene- 
tice, De aceea ereditatea! nu poate fi definită ca un fenomen ce 
are loc atunci cînd părinţii $1 urmașii lor au aceleași caracteristici 
externe, 

F Modificările de durată dau, uneori, iluzia că ar exista o moşte- 
nire a unor caraoteristioi dobindite. Modificările de durată sint. 
schimbări cu efect fiziologic de durată, induse de un anumit mediu. 
Ele ве păstrează la înmulțirea vegetativă, nu însă şi la înmulțirea 
sexuată, Un caz interesant de modificaje indusă il întîlnim la 
coniferul Araucaria, la care cresc pe axul principal ramuri de 
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"ordmul 1 şi 2 cu același aspect specific. Cînd se plantează lăstari 
din rel pă de ordinul 1 și 2 se obţin arbori си un aspeos foarte 
diferit de cel obișnuit. Aici este vorba nu de ereditatea unei modi- 
ficaţii, ci de о modificaţie indusă datorită influengei hranei, luminii, 
poziţiei diferite a ramurilor respective, modificări care se păsurează 
numai la înmulțirea vegetativă nu și la cea sexuată. 


14. ÎN CE CONSTĂ IMPORTANȚA GENETICII ? 


Ereditatea gi variabilitatea, însuşiri caracteristice oricărui orga- 
nim viu, si care fac'obiectul geneticii, au atras atenţia si au stir- 
nit interes omului din toate timpurile, în special biologilor care 
căutau răspuns, în principal, la următoarele întrebări: 

— din ce este formată baza materială a caracteristicilor ce se 
transmit de la părinți la urmaşi?; 

— unde sînt localizate „și. cum funcționează acele componente 
ale bazei ereditare (numite gene); tcu | 

— cum se explică mecanismul transmiterii caracterelor si în- 
suşirilor ereditare și variabilitatea lor în timpul dezvoltării orga- 
nismului? ic: 

În funcţie de rezultatele cercetărilor în aceste direcţii, gene- 
tica a devenit treptat o ramură а biologiei cu o remarcabilă impor- 
tanță teoretică şi practică. à i 

Recunoașterea faptului că studiile de genetică- au aplicaţii 
practice a mobilizat şi mai mult pe cercetătorii din acest domeniu 
şi a cointeresat în probleme de genetică și pe alți specialişti care 
lucrează în domeniul biologiei. E 

. Astfel, orice biolog, care doreşte să ajungă la concluzii vala- 
bile în experienţele sale, trebuie să cunoască materialul biologic cu 
care lucrează și din punct de vedere genetic. 

Studiile privitoare la dezvoltarea organismelor au dus treptat 
la recunoaşterea că embriologia trebuie să considere genetica drept 
o sursă importantă de informații. І 

Taxonomia, ca ştiinţă descriptivă care а folosit în primul rînd 
metoda morfologică în încercările ei de clasificare a bogatei diversi- 
сай a plantelor şi animalelor, azi, datorită rezultatelor geneticii 
moderne, și-a schimbat modul de: abordare a problemelor sale. 

Problemele evoluției, care o perioadă îndelungată au aparţinut 
paleontologiei, anatomiei comparate, embriologiei comparate, bio- 
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g&ografiei etc., azi se găsesc sub influența rezultatelor geneticii 
descriptive si experimentale. 18 э 

Mare bencficiară a dezvoltării geneticii este medicina. Pa- 
truhderea gîndirii şi metodelor geneticii în medicină a constituit 
o revoluţie cu consecințe încă greu de delimitat. Genetica. a aratat 
că о parte din patologia umană este de origine ereditară, Genetica 
medicală este genetica aplicată. Ea are, în egală măsură, caracter 

reventiv şi caracter curativ. Cunoscind modul de transmitere а 
bolilor, profilaxia se poate începe din momentul nașterii indivi- 
dului sau chiar mai înainte. 

Genetica igi găseşte o largă aplicare practică în agricultura, 
horüculturá si zootehnie şi anume în practica creării de noi soiuri 
de plante şi noi rase de animale cu o mare eficiență economică. 
Din această cauză, genetica constituie baza teoretică a ameliorării 
plantelor $ animalelor. 

Geneticienii $ amelioratorii de plante $1 de animale au declanșat 
o ofensivă împotriva foametei sub lozinca: „nici un copil, nici o 
femeie şi nici un bărbat de pe Pămînt nu trebuie să mai fie flă- 
mînd“. Pentru această idee umanitară, se subințelege că trebuie 
conjugate toate eforturile, oricît ar fi de mari. În acest context, 
genetica devine nu numai о știință teoretică de sinteză şi de mare 
generalizare, ci şi o ştiinţă cu multiple implicații practice. 


1.5. CARE SINT PRINCIPALELE RAMURI ȘI DIRECŢII 
DE DEZVOLTARE ALE GENETICII ? 


Genetica, prin specificul ei, s-a dezvoltat şi continuă să se 

dezvolte printr-o colaborare efectivă între specialişti cu profile 
diferite. (fiziologi, citologi, embriologi, amelioratori de plante si 
animale, medici, biochimisti, fizicieni, matematicieni etc.). 
, Relațiile dintre genetică şi cele cîteva specialităţi menționare 
sînt reciproce, În timp ce genetica ajută la lămunirea unor pro- 
bleme ale unor specialități, domeniile respective sugerează si oferă 
noi metode de cercetare și noi informaţii pentru genetică. Uneori, 
este dificil de stabili: o graniţă strict delimitativă între genetică si 
alte ştiinţe biologice si chiar nebiologice. . 

Pornind de la principiile si metodele lui Gr. Mendel, care au 
fundamentat așa-numita genetică clasică sau formală, genetica a 
ajuns azi la o mare diversificare, Noţiunea de „formal“ nu în- 
seamnă formalism sau alte variagiuni ale acestei noțiuni, ci acea 
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parte a geneticii care se ocupă cu studiul formelor de transmitere a 
caracteristicelor de la o. generaţie la alta. Genetica formală implică 
folosirea statisticii matematice la analizele genetice. 

Dezvoltarea studiului celulei și în special a nucleului а dus 
la stabilirea rolului cromozomilor şi a altor componenți ín eredi- 
tate, conturindu-se în felul acesta o ramură a geneticii numită 
citogenetică. 

În funcţie de dezvoltarea altor ştiinţe, au apărut noi direcții 
de cercetare a fenomenului eredității, au apărut noi ramuri ale 
geneticii. În literatura de specialitate se întîlnesc frecvent denumiri 
ca cele pe care le vom defini în continuare. 

Genetica moleculară, сате studiază mecanismele ereditare, la 
nivel molecular. Este considerată ca cea mai modernă ramură a 
geneticii. 

Genetica biochimică, care stabileşte modul în care factorii ge- 
netici specifică $1 controlează realizarea reacţiilor biochimice din 
organism, adică mecanismele biochimice ale eredității. 

Radiogenetica studiază influența diferiților factori externi şi 
in special а radiațiilor asupra eredității organismelor vii. Ea re- 
flectá succesele omului in descoperirea energiei atomice și folosirea 
ei în scopuri practice. 

Farmacogenetica este o denumire содае de P. Vogel in 
1954, prin care se înţelege studiul variațiilor genetice determinate 
de acțiunea medicamentelor. În felul acesta s-a ajuns la izolarea 
unor boli sau la îmbogățirea fiziopatologiei unor afecțiuni cu inci- 
депу crescută. 

Genetica embriologică, adică studiul fenomenelor ereditare la 
un nivel superior de organizare a vieţii și anume în cursul dezvol- 
tării embrionare a organismelor. 

Ontogenetica studiază rolul eredității P mecanismele eredității 
în procesul de dezvoltare individuală a or ganismelor vii. 

Genetica populațiilor se ocupă cu studiul fenomenelor ereditare 
la nivelul unei populaţii, adică în cadrul unor subdiviziuni ecolo- 
вісе ale speciei formate din indivizi care se deosebesc, între ei prin 
condiţiile de viață și prin diferite caractere şi însuşiri neesenţiale. 

În funcţie de natura organismelor vii pe care le studiază gene- 
tica, s-au conturat noțiunile de genetică vegetală, genetică animală 
ŞI genetica microorganismelor, 

Faptul că unele specii au fost studiate mai intens din punct 
de vedere genetic, din motive de ordin metodològic sau practio 
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sa discută frecvent despre genetica Drosopbilei, genetica porumbului, 
gepetica cartofului, genetica orzului, genetica omului etc. 

| Cînd studiile de genetică sînt concentrate numai asupra unor 
fenomene cu mare importanţă vitală pentru organismele vii, араг 
noi| direcţii ale geneticii cum sînt: imumogenetica, genetica repro- 
ducerii, genetica sexului, genetica inteligenţei etc. 

O mare parte din concluziile teoretice si practice ale geneticii 
sint, valorificate azi în cadrul geneticii evoluționiste, care caută 
să stabilească formele variabilităţii ereditare care au dus la evoluția 
lumii vii și mecanismele genetice ale acestui fenomen. 

Aceste cîteva exemplificări le considerăm suficiente pentru а 
conchide că genetica, pe lîngă faptul că este o știință biologică 
distinctă, cu un domeniu propriu de cercetare, prin problemele pe 
care le cercetează, se caracterizează şi printr-o mare complexitate 
internă. Anumite direcții: de cercetare și ramuri de dezvoltare ale 
geneticii au devenit discipline biologice de-sine-stătătoare. 


1.6. CE SE ÎNŢELEGE PRIN GENOTIPUL ȘI FENOTIPUL 
UNUI ORGANISM ? 


Adesea, două sau mai multe organisme care au aceiași părinţi, 
deci aceeași bază ereditară, se pot deosebi mai mult sau mai puţin 
între ei, dacă au fost puși să nrăiască în condiţii de mediu diferite. 
De exemplu, dacă plante de porumb, care au aceeași zestre gene- 
tică moștenită, sînt cultivate unele în condiţii de agrofond superior 
şi ahele pe un agrofond inferior, plantele respective se vor deosebi 
între ele prin înălțimea tulpinilor; lungimea ştiuleţilor, producţia 
de boabe şi alte caracteristici, care le conferă o înfăţişare diferită 
cu toate са, repet, au aceeași origine. Acest aspect exterior si in- 
terior diferit, în condiţii de mediu ‘diferite, apare la indivizii ori- 
cărei specii, soiuri de plante sau rase de animale. 

„Pentru a defini deosebirile de înfăţişare existente între orga- 

nismele. cu aceeași origine si cu aceeași ereditate, W. /obannsen a 
propus, în anul 1909, folosirea noţiunilor de genotip si fenotip. 
„Genotipul reprezintă întreaga bază genetică, totalitatea genelor 
ȘI plasmogenelor — în stare manifestă sau latentă — dintr-un or- 
ganism viu, 

Fenotipul reprezintă totalitatea caracteristicilor unui organism 
la un moment dat (cum ar fi: dimensiuni, număr, formă, culoare, 
comportare, funcţii fiziologice, compoziţie chimică, structură internă 
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şı externă, microscopică sau macroscopică gi altele), ca rezultat al 
interacțiunii dintre genotip și mediul în care trăieşte. 

Aşadar, înfăţişarea unui organism este de fapt fenotipul lui, 
ceea ce se poate observa sau determina și face posibilă deosebirea 
organismelor între ele. Genotipul este ceva „ascuns“, ceva, ce poate 
fi studiat pe baza comportării indivizilor proveniţi de la aceiași 
părinți în diverse generaţii, în condiții de mediu identice. Dacă 
indivizii cu aceeași origine, crescuţi în aceleași condiții de mediu, 
manifestă timp de mai multe generaţii acelaşi fenotip, înseamnă că 
toți indivizii respectivi au acelaşi genotip. În acest caz, fenotipul 
care apare este manifestarea numai a genotipului, adică numai a 
genelor pe care le posedă. 

În contrast cu fenotipul, care se schimbă sub influența con- 
diţiilor de mediu, genotipul este stabil іп cursul dezvoltării indi- 
viduale a unui organism. Un organism are aceleaşi gene atît în 
fazele incipiente cît $ la maturitate gi bátrinepe; în timp ce feno- 
tipul se schimbă mult de la o etapă la alta. În anumite condiţii 
de mediu foarte deosebite de cele normale, se poate schimba şi 
genotipul, rezultind noi variaţii ereditare care stau adesea la baza 
evoluției tuturor vieţuitoarelor. : : 

Din definirea conţinutului celor două noţiuni rezultă şi im- 
portanga lor practică. În activitatea de cercetare genetică, cît si în 
cea de creare de noi soiuri de plante și noi rase de animale, obiectele 
de studiu se aleg după genotipul lor. 


1,7. CE SINT MODIFICATIUNILE ? 


. Modificajiunile sint variaţii neereditare ce араг în fenotipul 
unui organism. 

În momentul fecundării, cînd se pun bazele unui nou organism 
viu, fiecare descendent primeşte anumite caracteristici ereditare de 
la părinții săi, care formează genotipul organismului respectiv. De 
Ја începutul vieşii lor gi pînă la maturitate, organismele stau sub 
influența condițiilor mediului înconjurător (hrană, lumină, tempe- 
гаштӣ, umiditate), care pot fi favorabile sau inhibitoare pentru 
manifestarea caraoteristicillor ereditare existente în genotip. De 
aceea este posibil ca două organisme, care au inițial acelaşi genotip, 
să capete o înfățișare extemă diferită, dacă au fost crescute în 
condiţii de viață neidentice, Cel mai clasic exemplu în acest sens 
este experiența lui G. Bonnier (1895), care a. cultivat plante de 
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eliantbemum vulgare identice ereditar (obţinute ре cale vegeta- 
să de la același individ) în condiţii de mediu diferențiate (în 
Minţii Alpi si lîngă Paris). La maturitate cele două grupe au avut 
un fenotip total diferit. 

Rezultă deci că, în investigaţiile penetice, caracteristicile ex- 
terne nu au mare valabilitate. Schimbările neereditare ce араг în 
fenotipul unui organism, numite modificaţiuni, cauzează multe erori 
atunci cînd organismele se caracterizează numai după aparențele 
exteme, De aceea, la definirea noţiunii de ereditate, modificaţiunile 
sînt excluse, Ceea ce este mai important să cunoaștem este capaci- 
tatea organismelor de a reacționa în același fel cînd sînt puse în 
condiţii similare de viață, pentru că aceasta este о caracteristică 
ereditară. 


1.8. EXISTĂ MECANISME DE REGLARE A ORGANISMELOR 
FAŢĂ DE SCHIMBĂRILE MEDIULUI INCONJURĂTOR ? 


Da. Organismele vii, de la nivel celular și pînă la nivel orga- 
nismic de organizare biologică, se. găsesc continuu sub influența 
mediului înconjurător. Intensitatea și amplitudinea fluctuaţiilor fac- 
torilor externi sînt reglate, în 'organismele vii, prin diferite meca- 
nisme de reglare specifice. De aici rezultă că procesele biologice 
normale se desfășoară mai bine în condiţii relativ constante. 

_ Orice variaţie întîmplătoare sau ciclică a condiţiilor înconju- 
Tătoare este un stimul care trebuie să fie contracarat de organism 
printr-un răspuns corector adecvat organismului. „Mediul înconju- 
rátor este acela care dictează cantitatea si diversitatea activităţii de 
reglare a organismului, necesară pentru menţinerea stării staționare. 

Felul mecanismelor de reglare puse în funcţie depinde de 
durata fluctuației condiţiilor de viaţă si de gradul de severitate 
a modificărilor din mediu, Fluctuaţiile mici, de scuntă durată, care 
nu depásesc durara de viaţă a unui organism, sint contracarate de 
organısme prin mecanisme fiziologice sau comportamentale. Fluc- 
tuațiilor mari, de lungă durată, li se face faţă prin transformări 
m cadrul populațiilor, cum ar fi: deplasările, creşterea sau scăderea 
numărului de indivizi, modificarea comportamentului social etc. 
Deci, fluctuațiile sint foarte severe, încît numai o mică parte a 
populaţiei poate supravieţui. Supraviețuitorii transmit urmașilor ca- 
racteristicile care le-au permis să facă față modificărilor, ceea ce 
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duce la schimbarea caracterului genetic (genofondul) al populaţiei, 
încît ar putea, eventual, să apară o nouă specie. Deci, reglafea 
ca răspuns la modificările de lungă durată este însăși evoluția. 


I 
1.9. CUM SE REALIZEAZĂ AUTOCONSERVAREA SISTEMULUI VIU I^ 
LA NIVEL INDIVIDUAL (ONTOGENETIC) PRIN AUTOREINNOIRE ? | 


Autoreinnoirea. este condiţia esenţială а autoconservárii. siste- 
mului viu, Ea constă într-o restructurare aproape identică а siste- 
mului in ontogeneză, la anumite intervale de timp, prin biosinteza 
unor substanțe specifice; este un fel de autoreproducere periodică 
la nivel individual. Autoreinnoirea periodică a structurii sistemului 
viu se face ре baza unui aparat genetic care regizează în formă 
codificată specificitatea structurii sistemului respectiv. Deci, pro- 
cesul transmiterii ereditare are loc și la nivel individual. . 

Necesitatea autoreînnoirii' rezultă, din faptul că “organismul 
viu prin interacţiunile complexe cu mediul ambiant îşi „uzează“ 
unele structuri. Repararea lor se face prin autocopierea vechii 
structuri, adică prin autoreînnoire, care adesea se face fără erori, 
fără devieri. 

Celula are o viaţă mult mai scurtă decît individul pluricelular. 
În timpul vieții unui individ se succed mai multe generaţii de celule 
şi cu toate acestea individul rămîne mereu același. 

Autoreinnoirea ca autoreproducere la nivel individual. apare 
la organismele mai complexe. La organismele inferioare, cum sínt 
virusurile, autoreinnoirea elementelor sistemului se realizează prin 
autoreínnoirea îrivregului sistem şi este identică cu autoreproducerea. 

Unele schimbări în condițiile de mediu pot provoca micro- 
modificări Ја nivel molecular și intracelular. Astfel, elemente vechi 
pot fi înlocuite cu alele noi, pástrindu-se numai planul structurii 
generale a organismului. Așa se explică apariţia naturală a unor 
erori sau devieri de la informaţia genetică inițială, adică a unor 
variaţii naturale. 

Pornind de la această idee, se fac încercări de a acţiona, asu- 
pra procesului de reînnoire pentru a provoca anumite erori sau 
devieri de la: informaţia existentă, se încearcă o oarecare dirijare 
a fenomenului de mutagenezá. Cu toate că, deocamdată, rezul- 
tatele în cunoașterea anticipată a efectelor acţiunilor unor factori 
mutageni sînt foarte modeste, sperăm са viitorul să facă posibil 
acest lucru, : 
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1.10. EXISTĂ O „MEMORIE GENETICĂ" LA BAZA 
EVOLUȚIEI LUMII VII ? 


\ Primele fiinţe. vii nu au avut istorie, Cu timpul ele au evoluat 
şi apfel s-au depărtat, ca nivel de organizare și de funcţionare, 
de fiinţele iniţiale, Realizările evoluţiei se transmit de la o gene- 
nație la alt, de la o specie la alta etc. În mod continuu evoluția 
porntşte de la nivelul atins anterior. Fiecare treaptă a evoluţiei 
fixează în ea, „memorează“, drumul parcurs de regnul respectiv. 
Datorită acestei memorii, evoluția nu repetă etapele parcurse şi 
cucerite la un moment dat. 

Organismele vii au structuri specializate care memorizează 
principalele cuceriri ale evoluţiei. A fost descoperită memoria gene- 
tic, a cărei substrat este structura acizilor nucleici. Fără această 
memorie, progresul materiei vii ar fi imposibil, deoarece fiecare 
generaţie ar fi trebuit să ia firul evoluţiei de la început. 

Autoreproducerea, care constituie forma principală de reali- 
zare a continuității vieţii, а autoconservării ei, se bazează pe ace- 
laşi dispozitiv de memorizare şi de transmitere ereditară a carac- 
teristicilor moștenite, Avînd în vedere rolul transmiterii infor- 
таре! genetice de la o generaţie la alta, precum și faptul cá evo- 
luga care se realizează în succesiunea generaţiilor este modul de 
existență al sistemelor biologice, se înțelege că fără posibilitatea 
memorizării și transmiterii informaţiei genetice nu s-ar putea concepe 
existența materiei vii. 


1.11. CARE SINT RELAȚIILE ÎNTRE ONTOGENIE ȘI FILOGENIE ? 

Prin ontogenie se înţelege procesul care cuprinde toate sta- 
dile și perioadele de creștere și, dezvoltare ale unui organism de 
la începutul pînă la sfîrșitul “existenței sale ca individualitate. 
Asadar, ontogenia este proprie” tuturor organismelor vii şi cuprinde 
intreaga lor existență, adică istoria dezvoltării şi creşterii unui 
individ; Я ; 

Prin filogenie se înţelege istoria dezvoltării speciilor sau Аз» 
lor, Studiile de filogenie au dovedit. că cele peste două milioane 
de specii existente astăzi, ca și alte milioane de specii dispărute, 
au evoluat una din alta. S-au adunat numeroase probe care atestă 
că grupele de organisme actuale (de la populaţii şi specii, la 
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genuri, familii etc.) sînt urmașii unor strămoşi dispăruţi, mai mult 
sau mai puţin asemănători. 

Ontogenia începe întotdeauna cu dezvoltarea embrionară, care 
parcurge pe scurt istoria etapelor principale ale filogeniei, a mo- 
mentelor semnificative ale acestuia si după aceea urmează viața 
individuală propriu-zisă. De exemplu, în ontogenia embrionará a 
vertebratelor apare întîi un stadiu comparabil cu cel de organism 
unicelular (oul fecundat), apoi de organism colonial (morula), de 
blastulă, care aminteşte organizarea la Volvox aureus, apoi de gas- 
trulă (tipul de organizare а celenteratelor). Chiar dacă aceste forme 
nu apar totdeauna la vertebratele superioare în mod tipic, ele sînt 
totuși omologabile cu formele de organizare mai inferioare. 

Într-o anumită formă, fiecare generaţie repetă calea străbătută 
de materia vie de la apariţia ei. Viaţa individuală este „grefară“ 
pe un anumit substrat filogenetic. Influenţa filogeniei asupra onto- 
geniei este influența trecutului asupra viitorului. Cu dit trecutul 
este mai îndelungat cu atît influența lui este mai mare şi mai 
variată. i 

În timp ce filogenia impune un anumit sens şi direcție dez- 
voltàrü, ontogenia creează forme și funcţii noi datorită influențe: 
masive. a factorilor intimplitori, variabili care tind să abată siste- 
mul de la linia evoluţiei sau chiar să-l distrugă. De aceea onto- 
genia, prin noul care îl aduce, poate să modifice dezvoltarea filo- 
genetică ce urmează. Ontogenia realizează astfel sarcina de pionierat 
a progresului biologic. ` $ 


1.12. E POSIBILĂ MOȘTENIREA OBISNUINTELOR FORMATE ÎN TIMPUL 
VIEŢII (IN ONTOGENEZÀ) ? 


Sistemul nervos are proprietatea de a recepționa informaţiile 
primite din mediul înconjurător, de-a le prelucra şi de a elabora 
reacţii eficiente, care să realizeze scopul, finalitatea, atit la nivelul 
sistemului ca întreg, сіт si la nivelul diferitelor părţi ale sale (ce- 
lulă, pesut, organ, aparat etc.). Cu cît sistemul nervos este mai 
dezvoltat, cu atît posibilităţile lui de prelucrare a informaţiilor și 
de elaborare a. comenzilor sint mai perfecţionate si mai complexe- 
Echilibrarea biologică opvimă presupune funcţionarea normală a 
tuturor verigilor sistemului, mai ales a celor de prelucrare a infor- 
maţiilor si de elaborare а deciziilor. 
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Sistemul nervos are proprietatea de a memoriza orice comandă- 
prógram elaborată. р taies memorizării este în funcție de 
întreținerea ei de către factorii din mediul înconjurător sub influenţa 
cărora a fost elaborat programul respectiv. 

Dacă factorii dispar, se şterge și programul corespunzător. 
Dacă condițiile de mediu se mențin multă vreme, relativ neschim- 
bate, dacă excitaţiile se repetă aproape identic, funcţiile sistemului 
se perfecţionează, ajungîndu-se la un fel de automatism. Fiecare 
repetare a funcției duce la îmbunătățirea ei, la perfecționarea ei. 
Repetarea îndelungată duce la o memorizare mai durabilă a pro- 
gramului, adică la formarea unei obignuinge, a unui reflex. 

Obișnuinţele nu se transmit la urmași deoarece nu s-au înre- 
gistrat destul de durabil în memoria genetică a sistemului respectiv. 
Aceasta se datorește, probabil, faptului că mu a avut la dispoziţie 
o perioadă de timp mai lungă, mai multe generaţii, în care con- 
diņile să se repete relativ constant $1 corespunzător, să se mențină 
relativ neschimbate obignuingele (programele) respective. Ceea ce 
se transmite ereditar este numai aptitudinea de a elabora mai ușor 
sau mai greu obișnuința, în comparaţie cu alte sisteme. 

Lipsa transmiterii ereditare a obişnuințelor este compensată, 
la unele specii de animale, prin educaţia pe care o primesc puii, 
în primele zile si luni de viaţă, în care părinții îi învață obiceiuri 
utile. Aceste obișnuinţe învăţate de la părinți sînt memorizate și 
devin programe pe baza cărora generația tînără începe să actio- 
пеге, în vederea conservării biologice. 

„„. Obiceiurile încep să se transmită ereditar numai cînd condi- 
tiile de mediu au o foarte mare stabilitate și cînd sînt utile unui 
mare număr de generaţii; adică atunci cînd s-au transformat în 
instincte, Această trecere a obiceiurilor în instincte reprezintă o 
„subconștientizare“ a tráimilor individului, a experienței sale, care 
se dovedește utilă şi pentru alte generații. 


1,13, SE POATE TRANSMITE INFORMAȚIA PSIHICĂ 
DE LA O GENERAȚIE LA ALTA ? 


Animalele și omul se nasc fără nici o informaţie psihică în 
baza ereditară, însă cu posibilitatea. de a iümegistra în creier infor- 
maţiile percepute în timpul vieţii. Această aptitudine se_realizează 
in procesul „experienței“ ontogenetice, cit şi prin „învăţarea“ de 
la părinţi a unui mod de comportare, care s-a dovedit util gene- 
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ratilor anterioare (diferite cunoştinţe, obiceiuri etc.). Pe baza aces- 
tui fond de informaţii memorizate, apare posibilitatea unei vieşi 
psihice. UA a N 

Informaţia psihică (întreaga conștiință, viaja afectivă, senti- 
mentele etc.) se transmite pe cale naturală numai în decursul vieții 
individuale, în procesul autoreînnoirii periodice a şesuturilor si 
celulelor în care sint înregistrate şi nu de la o generaţie la alta. 
De exemplu, conținutul structurii celulelor nervoase ale creierului 
uman de la naștere si pînă la moarte se autoreînnoieşte de cîteva 
ori. Noile structuri se formează pe tiparul celor vechi, Odată cu 
autoreinnoirea are loc și transmiterea informaţiei psihice de la 
structura veche la structura nouă. Asa se explică amintirile. 

Transmiterea informaţiei psihice de la o generaţie la alta a 
fost totuși rezolvată prin inventarea scrisului si a altor mijloace 
artificiale de memorizare. Dar această posibilitate о аге numai 
omul, unde individul își insugeste prin învăţare ceea ce au acu- 
mulat înaintașii. De aceea, fiecare generaţie continuă progresul de 
la nivelul atins de generaţia precedentă. 

Sint $1 optimişti care speră în posibilitatea transmiterii la 
urmaşi, pe cale artificială, prin mijloace genetice, a cunoștințelor. 
Realizarea acestei posibilităţi presupune sintetizarea unor acizi nu- 
cleici „încărcați“ cu informaţia dorită. Avînd în vedere capacitatea 
restrinsá a structurii scoarței cerebrale, care nu poate conserva 
decir o cantitate limitată de informaţie, se subînțelege cá și posi- 
bilităţile sînt, de asemenea, limitate. La aceasta trebuie să mai 
adăugăm şi faptul că transmiterea la urmași a memoriei psihice 
nu este în favoarea supravieţuirii. Ín condiţii de mediu foarte 
mobile, o asemenea. înregistrare a informaţiei psihice ar duce la 
elaborarea unor programe rigide, de tipul instinctelor, care mu s-ar 
“putea modifica pe măsură ce se modifică. condiţiile mediului în- 
conjurător, Organismul neputînd supravieţui. 


1,14. CARE ESTE MATERIALUL BIOLOGIC FOLOSIT CA TEST 
ÎN CERCETARILE DE GENETICĂ ? 


Ca la orice știință biologică, experienţele de genetică se fac 
pe organisme vii. Pentru studierea fenomenului eredității, mate- 
rialul biologic folosit trebuie să îndeplinească cîteva „condiţii esen- 
sale de care depind, în mare măsură, rezultatele scontate. Dintre 
condiţiile care se impun menţionăm: d 
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— sá aibà unele caracteristici bine conturate, care să se trans- 
mită de la o generaţie la alta și să fie uşor de depistat la părinşi 
şi la urmaşi; S 3 . 

— sí prezinte о perioadă scurtă de viață pînă la virsta .matu- 
rităţii reproductive; 

— să producă mulţi urmași; . . 

— să fie susceptibil la acțiunea agenţilor mutageni, pentru a 
obţine noi variaţiuni ereditare; 

— sí aibă un număr mic de cromozomi, de preferință cft mai 
mari; 

— hrana şi întreţinerea indivizilor luaţi în cercetare să nu fie 
costisitoare. 

Dintre insecte, Drosopbila melanogaster (musculiga de oret) 
este un materia] biologic foarte bun, folosit de mult timp, pentru 
că îndeplineşte toate condiţiile menționate mai sus. Studierea aces- 
tei insecte nu se face în scopul creării de noi rase de Drosophila 
pentru nu ştiu ce scopuri practice, ci pentru descoperirea unor 
manifestări și legităţi ale eredității gi variabilitátii organismelor vii, 
respectiv ale geneticii. Ls Я 

Dintre plante sînt preferate cele anuale, cu о perioadă scurtă 
de vegetaţie, cu caraoteristici bine conturate ereditar, cum sînt: 
mazărea, porumbul, bobul (Vicia faba) ş.a. 

Anumite specii de ciuperci au devenit un test foarte bun pen- 
tru unele cercetări de genetică fundamentală, Printre alte avan- 
taje, permit un studiu comod al meiozei şi al fenomenului de mu- 
tape. Dintre ciupercile folosite în acest scop menţionăm pe cele 
din genul Neurospora: N. crassa, N. sitopbila, N. tetrasperma etc. 

Pentru mamifere se folosesc frecvent şoareci, iepuri, care ajung 
repede la maturitate si sînt foarte prolifici. 

„În ultimele două decenii, microorganismele (bacteriile şi viru- 
surile) au devenit obiectul de studiu al multor geneticieni, pentru 
că ele se pretează pentru studii genetice la nivel molecular si bio- 
chimic, Dezvoltarea geneticii moleculare s-a făcut si se face, in^ 
Principal, pe baza cercetărilor efectuate asupra microorganismelor. 
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CAPITOLUL 11 
CELULA ȘI EREDITATEA 


2.1. ÎN CE MĂSURĂ STUDIUL CELULEI FACILITEAZĂ CUNOAȘTEREA 
ȘI ÎNȚELEGEREA PROCESULUI EREDITATII ? 


Elaborarea teoriei celulare a fost una dintre cele mai însem- 
nate cuceriri ale biologiei secolului al XIX-lea. Ea constă în des- 
coperirea de сёле M. J. Schleiden şi T. Schwann, în anul 1839, 
a faptului că toate plantele și animalele sint constituite din uni- 
tid fundamentale numite celule şi că celulele provin exclusiv din 
alte celule. 

Pentru genetică şi în special pentru cunoașterea si înțelegerea 
fenomenelor eredității, studiul celulei şi a diviziunii celulare pre- 
zintă o mare importanță, deoarece face posibilă: 

— identificarea elementelor constitutive ale celulei cu funcţii 
ereditare și a materialului genetic; i 

— cunoa: mecanismului prin care genele se transmit de 
la celula-mamá la celulele-fiice, de la ascendenți la descendenţi; 

— stabilirea modului cum se realizeazá recombinarea geneticà 
$i cum se produc mutaţiile la nivelul genei; 

— studiul aberagilor de structură și de număr а cromozo- 
milor; 

— înţelegerea formării gameţilor masculi şi femeli (micro- 
sporogeneza și macrosporogeneza la plante, spermatogeneza şi ovo- 
geneza, la animale) si a rolului lor în transmiterea informației gene- 
tice de la o generaţie la айа. : 

Citologia experimentală а reuşit să pună în lumină nu numai 
rolul structural şi funcţional al diferiților constituenți celulari, dar 
şi importanța deosebită a anumitor struoturi citologice în procesul 
ereditar. În felul acesta s-au suprapus preocupările geneticienilor 
pentru găsirea unui substrat material factorilor. ereditari, respectiv 
a genelor, cu preocupările citologilor de a cunoaşte cit mai multi- 
lateral celula, Din această colaborare creatoare a apărut citogene- 
lica, o ştiinţă care studiază ereditatea, și variabilitatea organismelor 
la nivel celular. 

Celula, ca formă superioară de organizare a materiei vii, are 
o structură foarte complexă și este unitatea morfologică gi func- 
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tional de constituire a tuturor organismelor, cu excepţia virusuri- 
lor. Celula poate constitui singură organismul unor piante sau 
animale. Organismele pluricelulare sînt formate din mai multe cate- 
gorii de celule, cu grade diferite de specializare. La nivelul celulei 
au loc procesele fundamentale ale vieţii: metabolismul, reproducerea 
Şi ereditatea. 

Cu toate că celulele se deosebesc foarte mult între ele, după 
funcţiile pe care le îndeplinesc, s-a stabilit totuşi o schemă gene- 
rală a structurii acestora, valabilă pentru orice organism și anu- 
me (fig. 2.1): 

Citoplasmă 


Centrioli Aparatul Golgi 


й — Cenfrozomr 
Lizozomi 


Membrana 
nucleară 


Reficul 
endop/asmaric 
Mialaplasmă 


Ribozomi Membran celulară 


Fig. 2.1. Diagrama modernă a celulei eucariote ti- 
pice (modificată după J Brachet, 1961). 


— Membrana celulară, la majoritatea plantelor, are un rol 
, Scheletic, iar la animale reprezintă un strat superficial de con- 
nsare plasmatică și se numește membrană plasmatică sau plas- 
malemă. 
.. — Citoplasma este masa vie a celulei în care se află nucleul 
$1 incluziunile citoplasmanice, i 
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— Hialoplasma se găsește liberă între membranele formaţiu- 
nilor interne ale celulei; se mai numește plasmă celulară. 
>. — Reticulul endoplasmatic este format dintr-un sistem de ca- 
nalicule anastomozate între ele. El poate fi cu suprafața granulară 
(conţine ribozomi) sau netedă. 

— Ribozomii sau granulele lui Palade au rol important în 
sinteza proteinelor. 

— Mitocondriile sînt structuri mici, independente, considerate 
centralele energetice ale celulei. 

— Aparatul Golgi este о reţea perinucleară sau polarizată în 
celulele animale. 

— Lizozomii sînt corpusculi litici de formă ovoidală, care con- 
tin enzime digestive; ei sînt responsabilii digestiei intracelulare. 

— Centrozomul s-a depistat atît îm celulele animalelor cît 
şi în celulele unor plante inferioare gi este; format din centriol şi 
centrosferă. 

— Centriolul reprezintă centrul cinetic al celulei şi are rol 
în diviziunea celulară şi în continuitatea genetică. 

— Plastidele sînt organite proprii celulelor vegetale, care asi- 
gură fotosinteza, sinteza glucidelor şi a pigmenţilor vegetali. 

— Nucleul reprezintă formațiunea specializată în direcția exer- 
citării funcţiei de centru coordonator al celulei. De obicei, o celulă 
are un singur nucleu. 

— Membrana nucleară este formată din două foite lipoproteice 
foarte fine, prevăzute cu pori. 

— Nucleoplasma sau sucul nuclear este un lichid transparent 
şi omogen — mediul în care au loc toate transformările oromo- 
zomilor. 

— Nucleolul, o formaţiune a unor cromozomi. Fiecare celulă 
se caracterizează, de regulă, printr-un număr determinat de nu- 
cleoli. S 

— Cromozomii sint formaţiuni structurale nucleare constante 
cu o structură morfologică și chimică specifică. Ei se autoreproduc 
$i se repartizează cu cea mai mare exactitate la diviziunea celu- 
lará, asigurind astfel transmiterea caraoteristicilor ereditare la ce- 
lulele-fiice și de la o generaţie la alta. 5 

„Reproducerea organismelor si continuitatea ereditară, adică 
antoreproducerea materiei vii, se realizează prin înmulțirea celulei. 
Majoritatea celulelor sînt capabile de creştere si de scindare în 
două părți relativ egale, dînd naștere la două celule-fiice, care, 
la cele mai simple forme de viață, cum sînt protozoarele și bacte- 
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riile, se separă imediat. La organismele superioare, celulele-fiice rä- 
mín adesea împreună și se diferențiază frecvent în tipuri de celule 
diferite unele de altele (cum ar fi celulele nervoase și cele muscu- 
lare), pástrind însă garnitura de cromozomi a zigotului. Zigotul 
însăşi este o celulă provenită din unirea a două celule înalt dife- 
rențiate (spermatozoidul si ovula). Zigotul conţine întreaga infor- 
maţie necesară pentru creșterea și diferenţierea unui organism ani- 
mal sau vegetal adult. 

În concluzie, teoria celulară este universal aplicabilă, iar celula 
este unitatea de bază a vieţii, inclusiv a eredității. 


2.2. EXISTĂ DEOSEBIRI ESENȚIALE INTRE CELULA 
ANIMALĂ ȘI CELULA VEGETALĂ ? 


Cu toate că ideea unităţii dintre regnul animal și cel vegetal 
este unanim acceptată, cu toate că la nivel celular există asemănări 
structurale și funcționale între celulele organismelor animale și ve- 
getale, trebuie să reținem că sînt si diferenţe evidente între celula 
animală si celula vegetală, privind structura, dimensiunile $1 func- 
tiile lor (fig. 2.2). : 

Membrana, Ја celula animală, este de regulă foarte fragilă gi 
subţire, uneori greu de observat, ceea ce permite uşor modificarea 


Lizozomr 


plasmatică 
Ribozomi 


; celular .Plasfide 
Cenfrüzümi Perere celu mw (cloroplaste) 


Fig. 2.2, Structura celulei animale (stinga) şi a celulei vegetale (dreapta). 
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formei, Ea este de fapt un strat superficial de condensare plasma- 
tică, cu un chimism analog plasmei, avind numai cîteva deosebiri 
fizice evidente faţă de plasmă. De aceea se mai numește si membrană 
plasmatică sau plasmalemă. 

La celula vegetală membrana este densă, formată din celuloză 
şi are rol scheletic, ceea ce conferă celulei o formă mai constantă. 

Forma nucleilor la celulele animale este foarte diferită, pe 
cînd la celulele vegetale este, în general, rotundă. 

Forma nucleolului este variabilă la animale $i adesea invaria- 
bilă la plante. 

Forma cromozomilor este mai constantă la plante decît la ani- 
male. А 

Celulei vegetale îi este caracteristică fotosinteza şi unele orga- 
nite citoplasmatice proprii, cum sînt plastidele (cloroplastele), va- 
cuolele etc. 

Celulei animale îi lipsește fenomenul de fotosinteză şi îi este 
proprie prezenţa unor organite specifice ca lizozomii, centrozomii, 
unele cu rol impontant în ereditatea extracromozomală. 

Activitatea mitotică se caracterizează printre altele şi printr-o 
periodicitate. La plante, numărul de mitoze este maxim noaprea 
şi minim ziua. La animale, activitatea mitotică este maximă în 
timp de repaus şi minimă în stare activă. Așa se, explică de се la 
animale diurne maximul de mitoze au loc noaptea, iar la cele 
nocturne ziua. 3 


Fig. 2.3. Schema citochimezei celulei animale şi a celulei vegetale : 


1 — anafaza; 2 — telofaza și citochineza celulei animale; 3 — anafaza; 4 — 
telofaza şi citochineza celulei vegetale, 


26 


Scanned with CamScanner 


În țesuturile umane, maximul de mitoze au loc seara și noaptea, 
iar minimul dimineaţa. : 

Diviziunea, citoplasmei în celula animală se produce printr-o 
strangulare care apare la mijlocul celulei şi se adinceste pe măsură 
ce diviziunea nucleului avansează (fig. 2.3). În celula vegerală, 
diviziunea citoplasmei începe prin formarea unei plăci celulare 
(constituită la început din fibrele fusului de diviziune și apoi din 
citoplasmă), care pornește din repiunea ecuatorială a fusului, nu- 
mită fragmoplast. 


2.3. AU ŞI CELULELE MICI O STRUCTURĂ COMPLEXĂ ? 


Da. La nivel chimic, chiar și cea mai mică celulă este fantastic 
de mare. De exemplu, celula bacteriei Escherichia coli, deşi este de 
circa 500 de ori mai mică decît o celulă :тейіе aparţinînd unui 
organism vegetal sau animal (are un diametru de aproximativ 
10 p), cîntăreşte aproximativ 2510—12 р. Această valoare, care la 
prima vedere pare foarte mică, poate fi considerată totuşi imensă 
la scara chimismului, deoarece este de 61010 ori mai mare decît 
greutatea unei molecule de apă (masa moleculară — 18). 

La aceeaşi celulă de E. coli, o cincime din. întregul ei este 
ocupat de acidul dezoxiribonucleic (ADN), constituentul răspunzător 
de regizarea și transmiterea materialului genetic de la o celulă la 
alta. În jurul ADN se găsesc 20-30.000 de ribozomi, particule 
sferice cu o grosime de 200 А. În rest, interiorul celulei este ocupat 
de apă, de enzime hidrosolubile și de un mare număr de diverse 
molecule mici. 

Din ultimele cercetări, într-o singură celulă de E. coli ar exista 
între 3000 și 6000 de tipuri diferite de molecule. Unele din acestea 
sînt substanțe chimice simple (HO şi СО»), altele mai complexe 
(glucoza, adenina) si altele foarte mari, cum sînt proteinele şi acizii 
nucleici, 

Iată de ce trebuie să admitem fără ezitare că şi struotura unei 
celule este foarte complexă și că nu este cunoscută cu aceeași pre- 


` cizie cu care cunoaștem structura moleculelor de apă sau de glu- 


coză, De aceea, J. D. Watson conchide: „nu este surprinzător 
faptul că mulţi chimiști, după scurte perioade de entuziasm pentru 
studiul vieţii, se reîntore pe tácute în lumea chimiei pure“. 
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2.4. CARE ESTE MECANISMUL BIOLOGIC CARE STĂ 

LA BAZA INMULTIRII CELULELOR CORPULUI ? 

Creşterea şi dezvoltarea, ca și regenerarea fiziologică a orga- 
nismelor vii, se realizează prin diviziunea celulară numită mitozi 
sau diviziune indirectă. În urma mitozei, dintr-o celulă-mamă re- 
zultă două celule-fiice cu același număr de cromozomi. Prin această 
diviziune se asigură totodată și continuitatea materialului genetic 
de la o celulă la ala, de la un individ la altul şi de la o generaţie 
la alta, adică transmiterea caracteristicelor ereditare. 

Diviziunea mitotică cuprinde două momente consecutive: divi- 
ziunea nucleului sau cariochineza şi diviziunea citoplasmei sau cito- 
chineza. 

Cu toate că mitoza variază de la o specie la alta, uneori foarte 
mult, în general acest tip de diviziune celulară se împarte în urmă- 
soarele cinci faze (fig. 2.4): 
~. [Interfaza este perioada 
dintre două diviziuni succesive 
ale celulei, în care cromozomii 
nu se disting sau sînt slab vizi- 
bili pentru că sînt foarte hidra- 
taţi 'şi în stare de cromatide 
despiralizate. În această fază, 
celula are o intensă activitate 
de sinteză a noului material nu- 
clear pentru diviziunea mor- 
fologică a nucleului, adică sin- 
teza cromatidelor complemen- 
tare, sinteza ADN, ARN şi a 
proteinelor. Interfaza este pre- 
gátirea aotivă a celulei pentru 
diviziune. 


Profaza este perioada în 
2 care cromozomii devin vizibili 
Fig. 24. Schema diviziunii mitotice cu Sub forma unor filamente lungi, 
атлара Jari $i d $ H inter- care la început se încolăcesc 
aza ; — profaza e; — pro- 1 р i- 
faza; D pre oala е; Е — ida апаш fel de ghem пш їр, 
faza; F — anafaza; G — anafaza tir- тет lax. Treptat cromozomii 
zie; Н — telofaza; J — două celule- Se 1ngroaga și se scurtează, se 
fiice (după J. W. Scharp, 1943). colorează mai intens, observin- 
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du-se cele două oromatide surori ale fiecărui cromozom. La sfîr- 
şitul profazei, nucleolul dispare, membrana nucleului se distruge și 
se formează o rețea de fibre subţiri, continui, acromatice, care unesc 
cei doi poli ai celulei, numită fus de diviziune sau fus celular (cu 
спе o fibră pentru fiecare oromozom). ? 
Metafaza, Cromozomii se îndreaptă către planul ecuatorial a 
celulei si se ataşează de fibrele fusului de diviziune prin inter- 
` mediul centrometrului, formînd placa ecuatorială. in această fază, 
cromozomii devin mai grogi si mai scurți, de o formă caracteristică, 
puternic colorați, de aceea se pot număra, individualiza si studia 
cel mai uşor. Către sfîrşitul metafazei, centrometrul se divide longi- 
tudinal, jar cromatidele surori încep să se îndepărteze între ele 
Și să se orienteze în sens opus către cei doi poli ai celulei, cu 
cen'womerul înainte.. 
Anafaza. Fiecare cromatidă devine un cromozom monocromatic 
, cu centromer propriu, care se îndreaptă spre poli sub acțiunea fibrelor 
fusului de diviziune; cînd ajung la poli se încheie anafaza. 
; Telofaza. Ajunşi la poli, cromozomii monocromatici suferă 
un proces de despiralizare, de subţiere, de pierdere a individuali- 
tji si a proprietăţii de colorare (urmează faza inversă a profazei). 
Apar nucleoli $i se formează membrana nucleară care conturează 
cîte un nucleu la fiecare pol (nucleii-fii) cu același număr de cro- 
mozomi ca si celula-mamă inițială. 

Citochineza. După formarea celor doi nuclei, în zona ecuato- 
rială a citoplasmei apare un clivaj si cu aceasta începe citochineza. 
Constituenţui citoplasmatici se repartizeazá în părți aproximativ 
egale la cele două celule-fiice. Celulele-fiice diploide intră apoi în 
interfază şi se pregătesc pentru o nouă diviziune. ; 


2.5. CARE ESTE MECANISMUL BIOLOGIC AL MEIOZEI ? 


Diviziunea meioticá (meioza) este un tip special de diviziune 
celulară care înjumătățeşte numărul initial de cromozomi. 

În celulele corpului (somatice) plantelor şi animalelor supe- 
rioare, fiecare. cromozom este prezent în mod normal în două 
exemplare omoloage, adică se găsesc într-o stare diploidă (2n), care 
se menţine prin diviziunea mitoticà a celulelor somatice. 

Unele celule diploide fac excepţie de la această regulă generală 
de diviziune şi anume: cele două celule-fiice care se formează au 
numai jumăzate din numărul de cromozomi initial al celulei-mamă 
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(starea baploidd notată cu m). Acest tip de diviziune se numește 
meiozá şi constă în două diviziuni celulare consecutive, denumite 
meioza primară şi meioza secundară, care duc la formarea celulelor 


sexuale, р | 
În urma fecundării între două celule sexuale haploide de sexe 


diferite se formează zigotul, o celulă în care s-a restabilit starea 
diploidă (2n), adică numărul de cromozomi care l-a avut celula- 


mamă somatică. В * 
La animale, meioza are loc in spermatogenezá (formarea sper- 
matozoizilor) si în ovogeneză (formarea ovulelor). i 
La plante, meioza are loc in microsporogeneză, adică la for- 


1 
marea ау haploide care dau naştere la nucleii spermatiilor 
din grăunciorii de polen şi în macrosporogenezá (formarea sacului 
embrionar). 

Mecanismul meiozei în detaliu este destul de complicat si va- 
riază mult de la o specie la alta. Cu toate acestea sint citeva carac- 
teristici generale ce se constată la cele două diviziuni consecutive 
— meioza primară şi meioza secundară — $i anume: 

Meioza primară are 'următoarele faze (fig. 2.5): 

Profaza I, cake se subdivide în următoarele cinci etape (stadii): 

— Leptonem. Cromozomii apar sub formă de filamente lungi, 
subțiri, cu giri extrem de fini, în număr diploid și stare univalentă. 

— Zigonem. Cromozomii omologi se unesc între ei in sens 
longitudinal formînd cromozomi bivalenţi, fenomen. cunoscut sub 
denumirea de conjugare sau sinapsis. În această etapă au loc schim- 
buri de material cromozomal si genetic între cromozomii omologi 
de proveniență maternă și cei de proveniență paternă. 

,  —,Pacbinem. Cromozomii omologi conjugati se scurtează, se 
îngroașă, se alipesc foarte strîns între ei, încît dispare structura lor 
dublă, de aceea apar în număr haploid. 

— Diplonem. Cromozomii îşi recapătă aspectul lor dublu si 
la fiecare cromozom omolog se observă cele două cromatide surori, 
se formează o tetradă cromatidică. 

r — Diachineza. Cromozomii omologi se îndepărtează între ei, 
se scurtează evident (atingind dimensiuni minime) si se îndreaptă 
către periferia nucleului. Nucleul dispare, membrana nucleară se 
rupe şi apare fusul de diviziune. Cu aceasta se încheie diachineza 
şi cu ea prima fază a diviziunii meiotice, 

. Metafaza I. Cromozomii eliberați din nucleu se îndreaptă 
către centrul celulei formînd о placă ecuatorială, după care încep 


să se îndepărteze progresiv între ei. 
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Fig. 2.5. Diviziunea meiotică : " 
a — fazele şi subfazele diviziunii meiotice; b — evoluția unei perechi de cromo- 
zomi in cursul diviziunii meiotice. 
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‘Anafaza І. Se continuă îndepărtarea între cromozomii omo- 
logi, astfel că din fiecare pereche unul se îndreaptă la un pol, iar 
celălalt spre polul opus al celulei. { 

Telofaza I. Cromozomii, in numár haploid, se regrupeazá in cei 
doi nuclei-fii, se formează membrana nucleară, se reorganizează 
nucleolii si apar două celule haploide (o diadă). 


Cu aceasta se încheie prima diviziune meioticá. Nucleii nou. 


formaţi intră într-un stadiu numit interchineză (interfaza II). 
Meioza secundară. Cele două celule-fiice haploide de la meioza 
primară se divid încă о dată, formînd patru celule haploide. Fazele 
meiozei secundare sînt, în general, aceleași patru de la meioza 
primară. Ё 
Profaza П. Cromanidele perechi vizibile tind sá se îndepăr- 
teze între ele si cromozomul să se fisureze longitudinal. Membrana 
nucleară dispare şi apare fusul de diviziune. 
Metafaza II. Cromozomii se îndreaptă spre planul ecuatorial 
. . А, е v . M ^ 
si se prind de cîte o fibră a fusului, centromerul se dublează dind 
individualitàte cromatidelor surori, care se orientează cu centro- 
merii proprii spre fibrele fusului și în direcţii opuse, саше cei doi 
poli ai celulei. i 
Anafaza II. Cromatidele rezultate, care sînt niște cromozomi 
monocromatidici, migrează către polii opuși ai celulei. i 
Telofaza II. Cromatidele ajunse la poli se grupează, în jurul 
lor apare membrana nucleară şi apoi are loc separarea citoplasmei, 
dînd naştere la patru celule haploide, la o tetradă. 


2.6. CUM SE FORMEAZĂ CELULELE SEXUALE LA ANIMALELE 
SUPERIOARE (INCLUSIV LA OM) ? 


Procesul de formare a celulelor sexuale la animalele superioare 
se numeşte gametogeneză. La animalele de sex mascul, gametogeneza 
se numeşte spermatogeneză, iar la cele de sex femel se numeşte 
ovogeneza. 

Spermatogeneza sau procesul de formare. a spermatozoizilor 
are loc in testiculele mature şi normale ale masculului (fig. 2.6). 

Spermatozoizii se dezvoltă din celulele germinale primordiale, 
denumite și gonocite, care se găsesc în epiteliul germinativ al tabu- 
rilor seminifere. 

După mai multe diviziuni mitotice a gonocitelor rezultă sper- 
matogoniile de ordin 1 care, la rîndul lor, se divid din nou mitotic, 
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Fig. 2.6. Formarea celulelor reproducütoare la animalele superioare : 
A — spermatogeneza; B — ovogeneza. 


rezultind spermatogoniile de ordinul П. Fiecare spermatogon de 
ordinul II, prin același tip de diviziune, dă naştere la cîte două 
celule-fiice numite spermatocite de ordinul I. După maturare, sper- 
matocitele de ordinul I se divid meiotic, rezultind din fiecare. cîte 
două spermatocite de ordinul П cu numărul de cromozomi redus 
la jumătate (celule haploide), dar diferite privitor la cromozomii 
sexului. Imediat după formarea lor, fiecare celulă haploidă rezul- 
tată se pregăteşte pentru cea de a doua diviziune meiotică. În 
urma celei de a doua diviziuni meiotice, din fiecare spermatocit 
de ordinul II rezultă cîte două celule, tot haploide, numite sper- 
matide. 
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Spermatidele, după o serie de modificări morfologice, îndeosebi 
de ordin citoplasmatic, duc la formarea spermatozoizilor, Acest 
proces se numeşte spermiogeneză. —. . 

Astfel, dintr-un spermatocit primar cu un număr diploid de 
cromozomi (2n), rezultă patru spermatozoizi cu numărul de cromo- 
zomi redus la jumătate (n). ; 

Ovogeneza sau procesul de formare a ovulei are loc in glanda 
sexuală numită ovar si anume în formațiunile histologice numite 
foliculi ovarieni sau foliculii lui de Graaf (у. fig. ee 

Fiecare ovul se dezvoltă dintr-o celulă germinalá primară nu- 
mită ovogon. Prin diviziuni mitotice repetate, din ovogonul inițial 
rezultă mai multe ovogonii. O nouă diviziune mitotică a ovogonilor 
dă naștere ovocitelor de ordinul І. Acestea suferă apoi modificări 
profunde atît în citoplasmă cît și în nucleu, pregătindu-se pentru 
prima diviziune meiotică. În urma primei diviziuni meiotice, din 
ficcare ovocit de ordinul I rezultă două celule inegale ca mărime, 
cu numărul de cromozomi redus la jumătate (haploide): una mai 
mare, care conţine aproape toată, citoplasma celu ei-mamă, numită 
ovocit de ordinul 11, alta mai mică, cu foarte puţină citoplasmă, 
numită primul globul polar. La scurt timp după această diviziune 
urmează a doua diviziune meiotică. Din ovocitul de ordinul II 
rezultă două celule haploide inegale: una voluminoasă, cu cea mai 
mare parte din citoplasmă, numită ovulă, şi alta mai mică, cu 
foame puţină citoplasmă, numită al doilea globul polar. Din primul 
globul polar, dacă nu se distruge, rezultă alți doi globuli polari. 
Aşadar, în ovogeneză, după două diviziuni meiotice, apar patru 
celule haploide, dintre care însă numai una singură este funcţională 
si vară ovula, iar celelalte trei (globulii polari) sint nefunctionale 
şi dispar. : 


2.7. CUM SE FORMEAZĂ CELULELE SEXUALE 
LA PLANTELE SUPERIOARE ? “ 


În procesul de formare a celulelor sexuale la plantele sipe- 
rioare se disting două etape esențiale: 

— sporogeneza, adică formarea de celule haploide neapte pen- 
tru fecundare ca atare în urma celor două meioze; 

— gametogeneza, adică formarea gameţilor propriu-ziși (a ce- 
lulelor sexuale), după două sau mai multe diviziuni mitotice a celu- 
lelor rezultate în urma sporogenezei. 
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. Fig. 2.7. Formarea celulelor reproducátoare la plantele superioare : 
-a — megasporogeneza; b — microsporogeneza (după A. M. Wischester, modifi- 
cată de A, Müntzing, 1967). Р 

Formarea gametului mascul (fig. 2.7.) 

Procesele de sporogeneză şi gametogeneză la formarea game- 
{Шог masculi la plantele superioare se numesc mmicrosporogeneză şi, 
respectiv, microgametogenezá. 

Microsporogeneza începe cu celula-mamă a grăunciorului de 
polen numită microsporocit, care ia naştere în urma unei diferen- 
Иегі în țesutul subepidermal al anterelor tinere. După două divi- 
ziuni meiotice se formează patru celule (o tetradă) numite micro- 
sporocite baploide. Prin maturare, microsporocitele devin grăunciori 
de polen nematuri, numiţi microspori baploizi. 
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Microgametogeneza. După formarea microsporilor, nucleul fie- 
căruia se divide.mitotic (fără o diviziune a citoplasmei) si iau 
naştere doi nuclei: nucleul generatio și nucleul vegetativ. Nucleul 
generativ la rindul lui se divide apoi în doi nuclei numiţi spermatii. 
Cele două spermatii vor participa în procesul de fecundare a game- 
tofitului femel, А A A 2 

Se reţine faptul că dintr-un microsporocit (celulă-mamă) re- 
zultă patru grăunciori de polen. 

Formarea gametului femel (fig. 2.72) — 

Procesele de sporogeneză si gametogeneză la formarea gameţilor 
femeli la plantele superioare se numesc megasporogenezá şi respectiv 
megagametogeneză. RE 

Megasporogeneza începe cu celula-mamă, numită, megasporocit, 
care provine din țesutul аера! al ovarului tînăr. După două 
diviziuni meiotice rezultă patru celule (o tetradă) numite megaspori 
baploizi. Din aceştia, trei megaspori degenerează si unul se dez- 
voltă mai departe în procesul de megagametogeneză. ` 

Megagametogeneza, Nucleul din megasporul care nu a dege- 
nerat suferă trei diviziuni mitotice succesive. Se formează astfel 
o celulă cu opt nuclei haploizi denumită sac embrionar sau game- 
tofit femel..Din cei opt nuclei, patru se dispun la partea supe- 
rioará (micropilară) a sacului embrionar și patru spre cea inferioară 
(şalază). Din cei patru nuclei dispuși spre partea superioară, unul 
formează oosfera, doi formează sinergidele, iar cel de-al patrulea 
migrează către centru, unde fuzionează cu un alt nucleu venit 
dinspre polul opus (partea șalazică), formînd nucleul secundar al 
sacului embrionar, care este diploid. Restul: de trei nuclei rămaşi la 
polul şalazic, formează. aşa-numitele antipode. 

Deci, dintr-un megasporocit (celulă-mamă) rezultă numai un 
gametofit 


2.8. CARE SINT FACTORII CARE DETERMINĂ CREŞTEREA 
ȘI DIVIZIUNEA UNEI CELULE 2 


"Cu toate că fenomenul diviziunii celulare se cunoaşte de foarte 
mult timp, nici pína în prezent nu se poate răspunde cu certitudine 
la aceastá întrebare, de aceea s-au formulat mai multe ipoteze. 

. Una din ipoteze susține că prin creșterea celulei їп greutate 
şi volum apare necesitatea de a se divide pentru a restabili raportul 
inițial normal între nucleu şi citoplasmă. 
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Mai recent s-a emis ipoteza cá mărimea cantităţii de ADN din 
celulă, ca rezultat al dublării materialului cromatic în interfază, 
stimulează diviziunea celulei. Așadar, stimularea diviziunii celu- 
lare este determinată de condiţiile care intensifică sinteza ADN. 

În concluzie, se poate admite că diviziunea celulei este cau- 
zată de creșterea materialului nuclear, care, la rîndul lui, depinde 
şi de numărul elementelor active ale citoplasmei, care asigură sin- 
teza materialului nuclear. З 

Actualmente, chimiștii ştiu că există mai multe „secrete cheie 
ale vieţii“ de care depinde capacitatea unei celule de a creşte și a 
se divide. : 

În primul rînd, depinde de necesitatea existenţei unei membrane 


de înveliş cu un înalt grad de organizare, capabilă, printr-o per- ` 


meabilitate selectivă, să menţină o concentraţie ridicată a mole- 
culelor din interior. 

În al doilea rînd, trebuie să existe enzime care să catalizeze 
trecerea atomilor din moleculele substanțelor nutritive în noi ele- 
mente de construcţie ale celulei. 

În al treilea rînd, este necesar ca celula să-și procure din 
moleculele substanţelor nutritive sau de la soare o formă utilizabilă 
de energie, care să asigure acele echilibre termodinamice ce favori- 
zează mai mult reacţiile de sinteză decît pe cele de desfacere (după 
J. D. Watson, 1974). 

Dacă nu se cunosc încă factorii care cauzează creșterea gi divi- 
ziunea, celulei, în schimb se cunosc agenţii care pot deregla divi- 
ziunea normală a celulei, cum sînt: ; 

— Адеп mitodepresori: antipirina, care blochează complet 
profaza, nucleul гатіпіпа în interfazá; ioniazida împiedică déclan- 
șarea profazei si incetinegte derularea ei; Pidrazida maleică inhibă 
numai intrarea în profază şi permite desfășurarea mitozei declan- 
șată înainte de tratament. 2 р 

— Agenji mitoclasici, cum este colchicina, cea mai frecvent 
folosită in experienţele de citologie şi citogenetică, pentru capaci- 
tatea ei de a deregla procesul normal al diviziunii. - 

— Адеп cromatoclasici sau radiomimetici cum sînt: razele 
ultraviolete, razele gamma, razele X, care blochează sinteza ADN, 
perturbă metabolismul acizilor nucleici și provoacă aberaţii .cro- 
mozomale. Е 
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‚ 2.9. CARE SINT ASPECTELE ESENȚIALE 
ALE PROCESULUI DE FECUNDARE ? 


` Fecundarea este un fenomen foarte complex, care diferă foarte 
mult după poziţia pe care o ocupă organismele vii pe scara evo- 
lugei. De aceea, pentru a descrie toate intimităţile fenomenului, ar 
trebui să ne referim numai la un grup de organisme asemănătoare 
între ele din. acest punot de vedere. Aspectele constatate nu sînt 
totdeauna valabile şi pentru un alt tip de organisme. De aceea, са 
răspuns la întrebarea pusă vom descrie fenomenul de fecundare în 
general. . 
Procesul de fecundare are trei etape esenţiale: atașarea game- 
(Шог, fuziunea citoplasmatică a gameților $1 unirea nucleilor ga- 


meților. E ў А 
Atajarea ватејШот. Fecundarea la animale începe prin ata- 
şarea membranei filamentoase a spermatozoidului membrana 


plasmatică” a ovulei. Specificitatea relativă a ataşării, în funcţie 
de specie, dintre gameţi este probabil factorul principal саге stă 
la baza caracterului . specific al fecundării. În general, se acceptă 
faptul că modul specific de ataşare al gameţilor s-ar datora aspec- 
tului complementar al tipurilor moleculare de proteine sau muco- 
proteine pe supe fee lor'de contact, aceste substanțe avînd pro- 
prietăţi antigenice distincte. În consecinţă, s-au făcut încercări pen- 
tru a pregăti antiseruri corespunzătoare care să poată stimula ata- 
şarea spermatozoizilor omologi de suprafaţa ovulei sau de a în- 
fluenta capacitatea de fecundare a spermatozoizilor. 

La mamifere, antigenii observați în mod obișnuit pe sperma- 

tozoizii ejaculați sînt mai ales cei care se găsesc în plasma semi- 
hală. Sînt și antigeni „de suprafaţă caracteristici speciei, Îndeosebi 
la spermatozoizii epidimiali. Uneori este posibil să se inducă for- 
marea autoanticorpilor faţă de spermatozoizi. Experienge de cerce- 
tare, cît şi date clinice, demonstrează că este posibil să se realizeze 
la individul femel o reacţie față de spermatozoizi, în asa măsură 
încît fecundarea, să fie inhibată și în consecință să apară fenomenul 
de sterilitate, 
„___ Asa cum s-a constatat la iepuri şi la şobolani, fecundarea nu 
începe îndată ce spermatozoizii și ovulele ajung să se apropie, ci 
după ce spermatozoizii au stat cîteva ore în 'tractus. La fecundarea 
ouălor de mamifere in vitro s-au obţinut rezultate bune numai cu 
ovulele de iepure tratate cu spermatozoizi scoși din uter Ја “cîteva 
ore după coit, ; 
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Cum se explică acest fenomen? Experiențele efectuate ре As- 
caris şi pe broască au dus la concluzia că pătrunderea spermato- 
zoidului în ovulă este posibilă prin acţiunea solventă a unor enzime 
ale spermei asupra învelișului ovulei. | = Ed 

La mamifere, agentul care distruge materia ce înconjoară 
ovulele se numeşte bialuronidaza. Această enzimă provine din epi- 
teliul spermatogen. Ea este, în mod clar, asociată cu spermato- 
zoidul. Plasma seminală contine hialuronidazá numai cînd sperma- 
tozoizii mor şi elimină cantitatea lor de enzimă. Spermatozoizii vii 
ai mamiferelor nu pot elibera hialuronidaza pînă cînd nu au suferit 
unele schimbări fiziologice, care, în mod normal, se produc în 
tractusul genital femel. Așadar, la majoritatea celulelor animale, 
învelişul ovulei nu poate fi străbătut decît numai de spermatozoizii 
care eliberează hialuronidaza. 

Fuziunea citoplasmatică. După се gameţii s-au atașat și a avut 
loc penetrarea membranei ovulei, începe a doua fază a fecundării, 


anume fuziunea citoplasmatică. Fuziunea se produce, in general, 


în zona unde se realizează primul contact. În urma acestui act, cele 
două celule se înconjoară de aceeași membrană continuă, constituind 
astfel o celulă unică, deşi în fazele iniţiale îşi menţin încă indivi- 
dualitatea. у 

Unirea nucleilor. Această a treia fază reprezintă fecundarea 
propriu-zisă. Există diferenţe în ceea ce privește gradul de unire 
realizată de cei doi nuclei. La unele organisme, nucleii de abia se 
apropie, pástrindu-si in mod evident individualitatea, în timp. ce 
la altele are loc fuziunea, completă si amestecul complet al cromo- 
zomilor. Se cunosc, de asemenea, grade intermediare de unire. In- 
diferent de aceste diferenţe, unirea nucleilor rămîne un mecanism 
care asigură adunarea, cromozomilor haploizi materni şi paterni 
într-o singură celulă diploidă numită zigot. 


2,10, CE ANOMALII POT SĂ APARĂ IN PROCESUL DE FECUNDARE ? 


Fecundarea, considerată în termenii săi cei mai simpli, constă 
în fuzionarea citoplasmaticá și nucleară a doi gameti de sexe opuse, 
în urma căreia rezultă zigotul, Fenomenul fecundării este însă mult 
mai complex, de aceea apariţia unor modificări sau erori este ine- 
rentă. În plus, la unele organisme se pot ivi complicaţii, după 
unirea citoplasmatică sau chiar la maturarea gameților, deoarece 
cele două diviziuni meiotice, care determină maturarea gameţilor 
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y ч Ж. гё 
sint, de asemenea, o sursă importantă de fenomene neobignuite sau 


anormale. 


Dintre multiplele forme neobişnuite şi anormale de fecundare 
menționăm următoarele: Е 

Polispermia, cind doi sau mai mulți gameți masculi fuzionează 
cu un singur gamet femel (situația a fost studiată foarte mult la 
ovulele de arici de mare și la unele mamifere). Ovulele nemature 
şi Imbitrinite facilitează polispermia. De exemplu la porci, frec- 
venga polispenmiei a fost cu 80/0 mai mare cînd încrucișarea s-a 
făcut la începutul perioadei oestrale. Ridicarea temperaturii corpu- 
lui imediat după ovulaţii a ridicat proporția polispermiei la 349/, 
la şobolan. 

Poliandria sau singamia poliandrică este unirea a doi sau mai 


- mulți nuclei ai gameţilor masculi cu nucleul gametului femel. Poli- 


andria este consecința. obişnuită a polispermiei la ariciul de mare, 
la mamifere şi consecință ocazionala la angiosperme. 

Poliginia este o fecundare în care doi nuclei femeli se unesc 
cu un nucleu mascul. Fenomenul este mai rar şi apare cînd lipsește 
formarea primului sau celui de al doilea globul polar. Drept re- 
zultat, embrionul are garnitură triplă de cromozomi. La mamitere, 
poliginia a fost observată mai ales la iepuri şi la porci, după însă- 


. mînțare artificială, la sfârşitul perioadei oestrale. La porci, poli- 
1 gitul p porci, p 


ginia apare pînă la 200/0 şi are o contribuţie importantă la morta- 
litatea prenatalà. Я 

: Ginogeneza, cînd spermatozoidul serveşte numai Іа activarea 
ovulei si nu joacă nici un rol ulterior în fecundare şi nici nu con- 
tribuie la constituirea genevică a embrionului. Embrionul are în ce- 
lulele somatice numai jumătate din numărul de cromozomi, adică 
este un organism haploid. Ginogeneza apare si la unele plante su- 
perioare, 

Androgeneza, cînd nucleul mascul este singurul implicat in fe- 
cundare și іп dezvoltarea ulterioară, fără nici o participare à nu- 
cleului gametului femel. În general, androgenii sint haploizi, fără 
garnitura cromozomali a gametului femel. Plantele hibride prin 
androgeneză prezintă numai caraoteristicile plantei donatoare de 
polen. La animalele hibride prin androgenezá pe lîngă fenoripul 
mascul apar $i caracteristici ale fenotipului femel, ceea се atestă 
persistenta influenţei genetice materne în citoplasmă, 

Refecundarea este un fenomen înrudit cu polispermia $i poli- 
andria, cînd la сітуа timp după, iniţierea fecundării normale, unul 
sau mai mulţi nuclei masculi suplimentari se unesc cu nucleul game- 
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tului femel. Si aici, са și la polispermie şi poliandrie, sînt implicaţi 
doi sau mai multi nuclei masculi, dar, în acest caz, ei sînt, de vîrste 
diferite, : 

Fecundarea parţială apare cînd, dintr-o cauză sau alta, nu- 
cleu] mascul nu $nilneste nucleul femel și nu fuzionează cu el. 
Nucleul femel începe să se dividă fără participarea cromozomilor 
masculi, Nucleul mascul rămîne neschimbat și se unește cu nucleul 
unui blastomer din stadiul de .două celule, patru celule sau opt 
celule. Embrionul astfel format devine în mod corespunzător un 
mozaic, unele celule (de obicei majoritatea) sînt haploide, iar altele 
sînt diploide. s 


2.11. ESTE ADEVARAT CÁ ORGANISMELE CARE SE INMULTESC 
PRIN DIVIZIUNE AR FI NEMURITOARE ? 


Nu. Această concepție greșită rezultă din teoria lui A. Weis- 
mann, care consideră că în organism ar fi două categorii de celule 
diferențiate între ele din punct de vedere'al rolului lor in eredi- 
tate. Unele celule, cele mai multe, nu au informaţie genetică şi for- 
mează soma sau corpul organismului. Ele dispar odată cu moar- 
tea individului. Ale celule, puţine la număr, şi anume celulele 
sexuale, înmagazinează toată zestrea ereditară numită de el plasmă 
germinativă, care se transmite de la o generaţie la alta la infinit, 
devenind astfel nemuritoare. 

Avînd în vedere rolul cert al celulelor sexuale în transmiterea 
informaţiei genetice de la o generaţie la alta, la prima vedere, afir- 
тайа lui А, Weismann pare convingătoare. În realitate nu numai 
celulele sexuale sînt dotate cu informaţie genetică, respectiv plasmă 
germinativă, ci si celulele somatice ale organismului; ca dovadă este 
înmulţire -asexuată (vegetativi). Dacă dintr-o tulpină, ramură, 
frunză, stolon etc. se desprinde o porțiune, care constituie soma sau 
corpul plantei respective, deci fără plasmă germinativă, se obţine 
un individ după „chipul și asemănarea“ plantei de la care s-a. de- 
taşat porţiunea respectivă; о plantă capabilă să producă flori cu 
celule sexuale apte pentru fecundare şi de transmitere a caracte- 
risticilor ereditare de la o generaţie la alta. 


x , 


După expresia lui К, А. Timiriazev, este suficient să spui Be- ` 


gonia, o plantă care se înmulțește prin porțiuni de frunză, pentru 
e poeta lui A. Weismann să nu mai aibă nici o valoare gtiin- 
Ийса. : id 
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CAPITOLUL III 


CROMOZOMII ȘI EREDITATEA 


3.1, CARE SINT PĂRŢILE CONSTITUTIVE 
ALE UNUI CROMOZOM ? 


Cromozomii sînt sisteme celulare guvernate de anumite legi ale 
fizicii şi chimiei, iar morfologia, structura si mișcările lor vizibile 
microscopic constituie expresia relaţiilor unor configurații mole- 
culare. De aceea, în studierea rolului ereditar al cromozomilor nu 
trebuie subestimată importanța morfologiei (aspectul exterior) si a 
structurii (,,disectia anatomică“) cromozomului. А 

Morfologia cromozomilor 

Morfologia unui cromozom înseamnă lungimea şi grosimea 
lui, poziția centromerului, desenul format. de cromomere, numărul 
$i poziţia strangulaţiilor secundare, prezenţa sau lipsa satelitului și 
a knobului și intensitatea regiunilor colorate. Aceste aspecte mor- 
fologice permit, în primul rînd, identificarea cromozomilor din 
cadrul unui cariotip specific, precum și distingerea celor două braţe 
ale unui anumit cromozom. Studiul morfologic al unui cromozom 
se face adesea în metafaza mitozei (fig. 3.1.). 

Lungimea cromozomilor diferă de la o specie la alta şi în ca- 
drul aceluiaşi cariotip (de la 0,1 pînă la peste 200 microni). Plan- 
tele monocotiledonate au, in general, cromozomi mai mari decit 
cele dicotiledonate. La porumb, cromozomul cel mai lung este. de 
2,2 ori mai mare decît cel mai scurt, iar la Drosophila melano- 
gaster, cromozomul IV, cel mai mic, are 0,2 microni lungime, iar 
cromozomii II și III au circa 2,8 microni. Lungimea cromozomilor 
poate să difere de la un pesut la altul în cadrul aceluiaşi organism. 
De exemplu, în celulele glandelor salivare ale unor diptere, cum 
este Drosophila, se găsesc cromozomi de 100—300 de ori mai lungt 
. decît în alte celule ale corpului aceluiaşi individ, 

Grosimea cromozomilor variază de la 0,1—5 microni. Ea este 
influențată de gradul mai mic sau mai mare de spiralizare a cro- 
monemelor, adică de condensarea materialului cromatic si de anu- 
mite condiţii de mediu, Temperatura scăzută şi colchicina (un alca- 

i 
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Fig. 3.1.-Schema morfologiei si structurii cro- 
mozomului la microscopul optic. ` 


loid care deranjeazá fusul de diviziune si diviziunea celulei). de- 
termină scurtarea, și îngroșarea cromozomilor. " 

Forma cromozomilor constituie un caracter de gen si specie. Ei 
рот avea formă sferică, de bastonage și de filament asemănător li- 
тегејог U, L, V, J, I, cu brațe egale sau inegale, în funcție de locul 
pe care îl ocupă cenvromerul, —- 

Centromerul este locul unde, în timpul mitozei şi meiozei, cro- 
mozomul se îndoaie sub formă de cor; este punctul de lipire de fi- 
brele fusului de diviziune. În această regiune apare o strangulare 
a cromozomului numită strangulare primară, care imparte cro- 
mozomul în două braţe, adesea inegale: unul scurt, numit pro- 
ximal, şi altul mai lung numit distal, 
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In funcţie de poziţia centromerului în metafază şi anafază, 


apar următoarele tipuri de cromozomi (fig. d 
— cromozomi telocentrici, cu centromeru 


la unul din cape- 


tele cromozomului (în formă de I, J); 


IVL 


Fig. 3.2. Repre- 
zenlarea schematică a 
cromozomilor în meta- 
faza si anafaza mitozei : 
A — cromozom telocen- 
tric (cu centromerul- la 
un capăt al cromozomu- 
ħi; B — cromozom me- 
taceniřic (cu centrome- 
rul la. mijlocul cromo- 
zomului); C — cromo- 
zom submetaceniric (cu 
centromerul între mijlo- 
cul si capătul centrome- 


— cromozomi metacentrici, cu centro- 
merul aproape sau la mijlocul cromozomului 
A ы 
(їп formá de V sau U); 


— cromozomi submetacentrici, cu cen- 


womerul în porțiunea dintre mijlocul și ca-: 


pătul cromozomului (în formă de L). 

Strangularea secundară apare sub formă 
de gituiri, care se colorează mai slab decît 
restul cromozomului. Nu produce devierea 
braţului cromozomului pe care se găsește si 
nu este locul de atagare a cromozomului de 
fibrele fusului.de diviziune. 

Zona nucleolară este o strangulare secun- 
dară de care se ataşează nucleolul. 

Satelitul sau trabantul este un segment 
terminal al cromozomului, separat printr-o 
strangulare secundară. 

Telomerii sînt părţile terminale ale unui 
aromozom care se colorează mai intens. Cro- 


rulai). mozomii cu telomeri (cu capete intacte) nu 
se pot uni „cap la cap“. 

.. Knobul este о zonă cromozomală terminali sau subterminală 
colorată intens (sub formă de noduli). 
^ Ре baza aspectelor morfologice menționate, cromozomii unei 
specii se pot individualiza. Prin decuparea cromozomilor. dintr-o 
fotografie făcută in-metafazá si plasarea lor într-o anumită ordine 
în funcţie de mărime, formă și tip, se realizează cariograma speciei 
respective (fig. 3.3). 3 

Structura cromozomilor 
„S-au imaginat mai multe modele de struatură a cromozomilor; 
fără a se găsi pe cea unanim acceptată de specialişti. Dificultăţile 
provin de acolo că, cromozomii sint їп continuă mișcare, diferă 
de la un organism la altul, de la o fază la alta a diviziunii. De 
aceea, pentru a. descrie Struotura „tipică“ а unui cromozom euca- 
riotic, trebuie să simplificăm și să sistematizăm această problemă, 
plecind de Ја o celulă eucarioticá tipică, fără a generaliza că aceasta 
este structura tuturor cromozomilor eucariotici. ; 
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Fig. 3.3. Cariograma la Nicotiana tabacum (2n]— 24). 


Cromonema constituie elementul structural de bază al cromo- 
zomului. Ea rezultă din gruparea cromatinei nucleare într-un fila- 
ment subțire și continuu, Prin fragmentarea ei rezultă numărul de 
cromozomi corespunzător speciei, Cromonema are o structură heli- 
coidală (spiralatà) care determină lungimea, grosimea şi gradul de 
colorare a cromozomului. 

Cromonema este constituită din mai multe filamente primare 
sau subcromoneme, care la rîndul lor sînt formate din filamente 
secundare sau protocromoneme. КЭС 

Cromatidele sint cele două filamente phralele si egale care 
formează un cromozom. Cromatidele unite printr-un centromer co- 
mun se numesc cromatide surori, Cromatidele de la cromozomul 
„omolog se numesc cromatide nesurori. O cromatidă este formată din 
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! 
două semicromatide. О semicromatidă corespunde adesea unéi cro- 
moneme. l 

Cromomerele sint porţiuni granulare ce apar de-a lungul cro- 
mozomilor într-o anumită ordine, care se colorează mai intens 
cu coloranţi bazici. , 

Eucromatina si beterocromatina sint cele două tipuri de cro- 
matină care se găsesc in cromozomi: prima mai slab, iar a doua 
mai intens colorabilă, formind în lungul cromozomilor regiuni en- 
cromatice şi respectiv regiuni beterocromatice, Existenţa acestor re- 
giuni distincte în cadrul aceluiași cromozom se datorește gradului 
de spiralizare a cromonemelor; unde este mai răsucită și intensita- 
теа culorii este mai mare. 

Cromocentrele sînt regiuni heterocromatice de mărimi diferite 
саге, la cele mai multe specii, apar aproape de centromer, Ele sînt 
mai evidente în interfaza diviziunii sau la începutul profazei. 

Acestea sint principalele părţi constitutive ale unui cromozom 
observabile, în general, la microscopul optic. În ultimul timp, da- 
torii microscopului electronic, se vorbeşte si despre o ultrastruc- 
tură a cromozomului, imaginindu-se mai multe modele în acest sens. 


32. CE SE CUNOASTE DESPRE ULTRASTRUCTURA CROMOZOMILOR 
- ȘI CUM ESTE DISPUS ADN ÎN CROMOZOMI ? 


Se ştie cá, din punct de vedere chimic, nucleul celulei şi res- 
pectiv cromozomii sint formaţi în cea mai mare .măsură din acid 
dezoziribonucleic (ADN) si proteine, care alcătuiesc nişte compuși 
cu greutatea moleculară mare numiţi nucleoproteine. 

Cunoscind structura moleculară a ADN și faptul că sinteza 
lui are loc în cromozomi, s-a născut necesitatea construirii unui 
model cromozomic care să poată explica cum este posibil ca în li- 
mitele dimensiunilor unei celule să se „îngrămădească“ cîţiva cen- 
timeri de ADN, De exemplu, într-o celulă de mamifer se găsesc circa 
609.000 de molecule de ADN, fiecare avînd aproximativ 3,5 microni. 

În ceea ce priveşte modul cum ateste molecule sint dispuse in 
cromozom, lucrurile nu sînt încă límurite, Pînă în prezent au fost 
elaborate mai multecipoteze privind structura moleculară a oromo- 
zomului. Dintre aceste ipoteze pe vom referi numai la cîteva. 

Un model de dispunere a ADN în cromozom mai acceptabil este 
cel imaginat de E. Freese (1918) şi completat de J.H. Taylor (1963). 
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în conformitate cu această ipo- 
teză, liecare cromatidă este formată 
dintr-uh mare număr de molecule de 
ADN її dublu helix dispuse în tandem, 
legate între ele сар la cap prin inter- 
mediul unor linkeri (verigi, sau factori 
de legăthră) (fig. 3.4). Natura acestor 
legături hu este binecunoscută. 

О altă ipoteză numită multifibri- 
lavă presupune că, cromozomul ar fi 
format din fibrile elementare neunifor- 
me ca lungime, cu un diametru variabil 
(100—250 À). Numărul acestor fibrile 
elementare ar fi de 32 înaintea repli- 
cári si de 64 după replicarea cromo- 
zomului. D. Mazia (1961, 1963) sustine 
cà fibrilele elementare sint alcătuite din 
ADN şi proteine legate cap la cap prin 
punti fonmate din cationi bivalenti 
(Ca^* sau Mg++). Argumentul este că 
plantele cultivate pe un mediu lipsit=de 
Ca sau Mg prezintă o frecvență mai 
mare a aberaţiilor cromozomale. 

În concepția multifibrilară, cromo- 
zomul ar fi o unitate cu diametru de 
4000 А, format din două cromatide de 
2000 А, 4 jumătăţi de cromatidă a 
1000 А,.8 sferturi de cromatidă а 500 А 
16 optimi de cromatidă a 200—250 À, 
32 de microfibrile a 100—125 А si 
64 de fibrile a 20—40 A, care ar -fi 
corespunzător unei macromolecule de 
ADN (fig, 3. 


[7771 5. fi 
ег 5 « 


1 
1 
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Fig. 3.4. Modul de агап- 
jare a ADN in cromozomi. 

Molecule bicatenare de 
ADN legate cap la cap prin 
intermediul linkerilor 5' si 3". 
Datorită structurii antipara- 
jele, fiecare extremitate a unei 
molecule are un ОН 3' liber 
şi un OH 5' liber. Extremi- 
tütile a două molecule se in- 
tercateneazá 3' la З’ priu lin- 
Кей 3'si 5' la 5' prin lin- 
kerii 5' (dupá J. H. Taylor, 
1963). 


5). 

Ipoteza (И cutate (pliate), elaborată de E. J. Du Praw 
(1965, 1970), susţine că, cromozomul este format din una sau mai 
multe fibrile elementare cu diametrul de 200—250 А, extrem de 
lungi şi care ar fi formate din ADN dublu catenar asociat: cu mo- 
leculele de proteine, Această fibră foarte lungă ar fi cutatá nere- 
gulat, atit longitudinal cît și transversal, astfel că dà naștere cro- 
matidei vizibile la microscopul optic. În interfază, fiecare croma- 
tidă ar fi formată din ADN în dublu helix, cu o structură secun- 
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Tig. 3.5. Schema multifibrilará a unui cromozom. 


Fig. 3.6, Dispozifia 
tudinal;e — combinat; 
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fibrelor într-o cromatidă ; a — transversal; b — longi- 
d — structura cutanată a fibrei (după Du Praw, 1968). 
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darà Apis datorită moleculelor proteice. După replicarea ADN 
în interfaz, fibrilele elementare-fiice se îndoiesc, se scurtează și for- 
mează cromozomul condensat si evident din metafază. Procesul de 
cutare st realizează cu ajutorul unor molecule de proteine contrac- 
tile (fig. 9.6), 
\ ‚ ч 

Aceste moduri de а explica structura moleculară а cromo- 
zomului ți poziţia pe care o ocupă ADN în cromozom sînt nu- 
mai ipoteze lipsite deocamdată de o bază experimentală temeinică. 
Cercetările ulterioare vor fi în măsură să confirme sau nu unul 
dintre modelele imaginate sau să elaboreze altele care să se bucure 
de o acceptare mai largă. 


3.3. ESTE CONSTANT NUMĂRUL DE CROMOZOMI AL UNEI SPECII ? 


În general, numărul de cromozomi din celulele corpului (so- 
matice) este constant la o anumită specie. De aceea această pro- 
prietate este considerată ca unul dintre cele mai importante criterii 
ce se iau în considerare la clasificarea sistematică a plantelor şi ani- 
malelor. 

Numărul de cromozomi poate varia însă de la o specie la 
alta în limite foarte mari (de la doi pînă la cîteva sute de cromo- 
zomi). De exemplu, viermele nematod Ascaris megalocepbala var. 
univalens are doi cromozomi în celulele somatice (adică numai o 
pereche), în timp ce unele specii de radiolari au cîte 1500—1600 de 
cromozomi, În tabelul 3.1. sînt prezentare cîteva specii de plante 
și de animale cu numărul de cromozomi corespunzător în celu- 
lele somatice, 

‚„ În celulele corpului, cromozomii se găsesc adesea cîte doi, for- 
mínd o pereche (cromozomi omologi): unul este de origine ma- 
terná şi altul de origine paternă, ambii de aceeaşi mărime si formă. 
Aceasta este starea diploidă, care se notează cu 2n. Constanţa nu- 
mărului de cromozomi în celulele aceluiaşi individ se asigură dato- 
гиа mitozei (diviziunii somatice) şi autoreproducerii cromozomilor. 

În celulele sexuale mature (în gameti) se găsește numai un cro- 
mozom din fiecare pereche, Deci numărul de cromozomi în astfel 

celule este redus la jumátate față de celulele corpului. Aceasta 
este starea baploidá, care se notează cu n. 
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TABELUL 3.5 


Numărul de cromozomi din celulele somatice (2n) la citeva spbeil do 
plante şi animale 


Specia de plante 2n Specia de animale | 2n 

Triticum monococcum 14 Homo sapicirs 46 
"Triticum durum 28 Equus caballus 66 
Triticum acstivium 42 Bos taurus 60 
Secale cereale 14 Sus scroía 40 
Hordeum sativum 14 Ovis aries 54 
Zea mays 20 Canis familiaris 78 
Solanum tuberosum 48 Mus musculus 40 
Helianthus annuus 34 Cavia cobya 64 
Avena sativa 42 Oryctolagus cuniculus 44 
Brassica oleracea 18 Gallus domesticus 77,78 
Beta vulgaris 18 Rana esculenta 26 
Cannabis sativa 20 Felis domestica 38 
Cicer arietinum 14 Musca domestica 12 
Glycine soya 40 Drosophila melanogaster 8 
Iinum usitatissimum 32 Culex pipiens 6 
Lupinus luteus 52 Apis melliffica 32,16 
Medicago sativa 32 Eupagurus oshotensis 254 
Nicotiana tabacum 48 Plasmodium malariae 2 
Oryza sativa 24 Locusta migratoria 23 
Papaver somniferum 22 Bombyx mori 28,56 
Phaseolus vulgaris 22 Cyprinus carpio 104 
'Pisum sativum 14 Lepus cuniculus 44 
Trifolium pratense 14 Vulpes vulpes 38 
Trifolium hibridum 16 Phyloxera caryaecaualis 6 
Trifolium repens - 28 Ascaris megalocephala 2,4 


Astázi se cunoaşte numärul de cromozomi la cîteva mii de spe- 
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cii de plante si animale. Determinarea numärului cromozomilor 
este mai ușoară şi mai sigură cu cît aceştia sint mai*mari şi mai 
puţini. În general, observaţiile diferiților cercetători coincid în pri- 
vinta numărului de cromozomi, cînd celulele au de la 4 la 20 de 
cromozomi. La speciile cu .numár mare de cromozomi, identifica- 
rea si numărarea lor sînt mai dificile şi ocazionează uneori comu- 
nicarea de rezultate aproximative. Aga a fost cazul cu numărul de 
cromozomi. al celulei umane. În anul 1920, T.S. Painter а comuni- 
cat că celulele corpului omului conţin 48 de cromozomi. Acest 
număr a fost acceptat de literatură pini în anul 1956, cînd genc- 
ticienii suedezi A.J. Tjio şi A. Levan şi geneticienii englezi C.F. 
Ford, şi J.L. Hamerton au stabilit că numărul cromozomilor (2n) 
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ta om éste de 46 de cromozomi, Aceasta a fost posibil datorită 
unei tehüici noi aplicate la fixarea și studiul celulei umane, 

Numărul cromozomilor nu este în legáturi directă cu pozi- 
ţia Mlogânetică a speciilor, Unele forme primitive pot avea un nu- 
măr mai mare de cromozomi, decît cele superioare. Plantele luate 
în cultură au adesea un număr mai mare de cromozomi decit for- 
mele lor sălbatice, datorită fenomenului de poliploidie. Numărul 
şi morfologia cromozomilor, în unele cazuri, pot servi ca un in- 
* diciu al filogeniei pentru formele sistematice înrudite. 

Uneori, numărul de cromozomi al unor celule din cadrul ace- 
luiasi organism vegetal sau animal poate varia în diferite ţesuturi 
si organe, fenomen cunoscut sub denumirea de endoploidie, Astfel 
la spanac, care are 12 cromozomi în celulele somatice, găsim ade- 
sea în anumite celule din rădăcini 24—48 sau chiar 96 de cromo- 
zomi; în ficatul şoarecelui, care are 40 de cromozomi în celulele 
somatice, apar adesea celule cu 80 si chiar cu 160 de cromozomi. 

La porumb, în timp ce în celulele somatice sînt 20 de cromo- 
zomi, în endospermul boabelor sînt 30 de cromozomi. 

La unele specii, cum sînt secara, porumbul ș.a., pe lingă cro- 
mozomii normali, denumiți cromozomi А (autozomi), se observă 
niște cromozomi suplimentari, numiţi cromozomi В. Porumbul are, 
de pildă, pe lîngă cei 20 de cromozomi A și un număr de 0—30 de 
cromozomi B. 

În rădăcinile unor plante leguminoase, cum sînt: mazărea, fa- 
solea, trifoiul, lucerna etc., se găsesc nodozitági cu un număr dublu 
de cromozomi faţă de cel normal. 

În tumorile canceroase la animale şi om apar celule cu o mare 
variaţie a numărului de cromozomi, datorită diviziunii anarhice a 
unor celule. 

Cu toate aceste excepţii, se poate conchide că numărul con- 
stant de cromozomi al unei specii este o regulă generală, cu impor- 
tanti deosebită în păstrarea şi transmiterea informaţiei genetice de 
la o generaţie la alta, 


34. ESTE ADEVĂRAT CĂ IN INTERVALUL DINTRE 
DOUĂ DIVIZIUNI CELULARE CROMOZOMII DISPAR ? 


Nu, Aceasta a fost o părere mai veche si complet greşită. Cro- 
mozomii nu dispar niciodată ca si constituenți obligatorii ai ce- 
lulelor normale, Cromozomii există și atunci cind nu-i mai vedem 
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în cîmpul microscopic, după terminarea diviziunii celulare, adică 
după telofază. L 
Deoarece metodele convenţionale citologice nu permit să evi- 
dențiem întotdeauna starea interfazică a cromozomilor, sîntem ten- 
tati să credem şi să afirmăm că într-adevăr cromozomii au dis- 
părut. Că nu este aşa, ne-o dovedeşte şi faptul că, la unele orga- 
nisme, cromozomii rămîn vizibili şi în interfază (la unele alge). 
O celulă în interfază se caracterizează printr-un nucleu bine 
delimitat de membrana sa, cu cromozomi slab vizibili sau invizi- 
bili, extrem de subțiri şi fini, formînd o reţea slab colorată. Aceasta 
se datorește, probabil, unei puternice hidratări a cromozomilor în 
această fază, ceea ce duce la slăbirea capacităţii lor de colorare. 


Cercetările moderne au demonstrat că şi în interfază se păs- 
trează individualitatea cromozomilor, într-o stare morfologică ade- 
sea modificată. Trebuie să reținem că cele două celule-fiice, care se 
formează în urma diviziunii mitotice, au un număr de cromozomi 
egal cu al celulei-mamă, însă cromozomii sînt monocromatici (cu 
numai una din cele două cromatide ale cromozomului celulei-mamă). 
În interfazi, fiecare cromatidă sintetizează cromatida complemen- 
tară, pentru a forma cromozomi cu două cromatide, cromozomi 
apți pentru diviziunea următoare. 


Cercetările lui J.H. Taylor au demonstrat că duplicarea cro- 
matidelor este semiconservativà. Ce înseamnă aceasta? Se ştie cà fie- 
care cromatidă este formată la rîndul ei din două semicromatide. 
In interfază, fiecare semicromatidă este o matriţă (un tipar) pen- 
tru sinteza unei noi semicromatide, adică a unei subunități com- 
plementare ei. Deci, fiecare cromatidă este formată dintr-o semi- 
cromatidă veche şi una nouă, iar cromozomul, la rîndul lui, este 
format din patru semicromatide, două vechi „moştenite“ de la cro- 
mozomul celulei-mamă și două noi sintetizate „după asemănarea“ 
celor două semicromatide vechi. 

Din cele prezentate trebuie să se rețină aspectul continuității 
cromozomilor cu ocazia diviziunilor celulare gi faptul că interfaza 
diviziunii mitotice este o etapă extrem de activă, in care are loc 
replicaréa materialului genetic, adică copierea mesajului genetic. 
La sfîrşitul interfazei, fiecare cromozom, format din două croma- 
tide surori, începe să fie mai bine conturat, colorabil şi deci vizibil. 
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3.5. CUM S-A AJUNS LA TEORIA CROMOZOMALĂ A EREDITĂŢII ? 


Asemmănarea dintre părinţi şi urmaşii lor a preocupat ре omul. 
din toate timpurile şi a atribuit-o adesea unei anumite substanțe 
саге se transmite prin formațiunile sexuale. Dar, ce este „substanţa“ 
respectivă, unde se găsește și cum acţionează, au fost mult timp 
întrebări fără răspuns. Numai după anul 1831, cînd cercetătorul 
R. Brown a depistat cea mai importantă parte a celulei, nucleul, 
şi, după anul 1848, cînd au fost detectati cromozomii, s-au dat răs- 
punsuri mai acceptabile din punct de vedere științific. 

Odată cu dezvoltarea mijloacelor de cercetare (microscoape, 
metode de fixare $ colorare), studiul celulei a luat un mare avint 
şi a dus la descoperiri însemnate privind structura și funcţiile 
celulare. 

Un eveniment cu multiple implicaţii genetice a avut loc în 
anul 1882, cînd W. Flemming a descoperit diviziunea celulară si 
faptul că în cursul diviziunii cromozomii se împart longitudinal în 
două părți egale, astfel că numărul lor în celule-fiice este același 
din celula-mamă. 

Se constată apoi că o specie de plante sau de animale se ca- 
racterizează, printre altele, şi printr-un număr de cromozomi so- 
matici constant. 

Cromozomii au, de asemenea, forme şi mărimi caracteristice, 
ceea се a permis individualizarea şi chiar cartarea lor. 

Aceste descoperiri au dus, bineînţeles, la concluzia că cromo- 
zomii și respectiv nucleul au un rol important în transmiterea 
ereditară. 

S-a stabilit apoi o legătură logică între factorii ereditari ima- 
ginati de С, Mendel și comportarea cromozomilor în timpul divi- 
ziunii celulare, În anul 1902, W. S. Sutton si, în anul 1904, T. Bo- 
veri emit ipoteza că factorii ereditari, numiţi apoi gene, sint pla- 
sagi pe cromozomi. Această ipoteză a fost preluată şi dusă la apo- 
geu de către T.H. Morgan și şcoala sa, саге au deschis un capitol 
nou al geneticii intitulat „teoria oromozomală a eredității“. — 

„Un alt argument important în sprijinul ideii că factorii ere- 
ditari sînt plasați pe cromozomi l-a constituit faptul că in orga- 
nism cromozomii se găsesc perechi, proveniţi unul de la un ра- 
rinte și celălalt de la alt părinte. Celulele sexuale conțin numai 
unul din cromozomii perechi sí ca urmare numărul de cromozomi 
este redus la jumătate, comparativ cu celulele corpului. Elaborarea 
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legilor mendeliene ale segregării şi descoperirea mecanismului celu- 
lar al eredității — îndeosebi al cromozomilor — au pus bazele ge- 
neticii clasice. "m 

Dacă pe lingă argumentele aduse in sprijinul atestării rolului 
cromozomilor în ereditate mai adăugăm descoperirile pus com- 
poziţia chimică a lor si în special prezența acidului dezoxiribonu- 
cleic (ADN) în cromozomi, ne putem face o imagine şi mai com- 
pletă despre rolul-hotáritor şi de necontestat al cromozomilor în 
păstrarea și transmiterea informaţiei genetice de la о generaţie 
la alta. x 


3.6. SINT ORGANISME VII FĂRĂ CROMOZOMI ? 


După modul de organizare a nucleului celular şi după aspectul 
agáskeylal cromozomal, organismele vii se împart în două tipuri 
distincte: eucariote și procariote. 

Eucariote sînt acele plante şi animale care au nucleu distinct 
delimitat de membrană, iar celulele se divid mitotic şi meiotic, pu- 
nind în evidenţă cromozomii în număr şi formă specifice. 

Procariote sînt organisme unicelulare care posedă formaţiuni 
asemănătoare nucleului, denumite nucleoizi, care nu sînt delimitagi 
de o membrană, nu prezintă cromozomi adevăraţi, iar celulele lor 
se divid amitotic. Din această categorie de organisme fac parte bac- 
тегше, algele albastre-verzui, precum si virusurile. 

Din definirea celor două categorii de organisme s-ar părea că 
procariotele nu au cromozomi. Într-adevăr, nu au cromozomi tipici 
din punct de vedere morfologic, dar au niște formaţiuni care în- 
deplinesc aceleaşi funcţii ca si cromozomii de la eucariote. Pro- 
gresele geneticii moleculare au impus reconsiderarea noțiunii cla- 
sice de cromozom în sensul cá nu trebuie privită numai din punct 
de vedere morfologic, ci și funcţional. 

Așadar, cromozomul poate fi definit ca: unitate genomică pe 
care se găsesc genele orinduite liniar si care poartă informația ge- 
netică a organismului respectiv. Pe această bază, noţiunea de cro- 
mozom s-a extins și la procariote, 

La: bacterii, cromozomul este circular gi unic. El este alcătuit 
din ADN bicatenar, cu genele plasate liniar secvențial şi for- 
mează un singur grup de înlănţuire de gene. Capetele macro- 
moleculei de ADN se unesc, conferindu-i cromozomului o formă 
circulari, Materialul genetic pe care îl conţine un astfel de cro- 
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.mozom bacterian este capabil de mutație spontană sau indusă ex- 


perimental, prin agenţi fizici si chimici şi de recombinare genetică, 
prin transformare, transductie, sexductie și conjugare, 

Pe lîngă materialul genetic reprezentat de cromozomul cir- 
cular, la bacterii există mici particule de material genetic supli- 
mentar numite epizomi. Epizomii pot fi intilnigi în două stări: 
fie în citoplasmă, cind se replică independent de cromozomul bac- 
terian, fie integrați în cromozomul circular bacterian, cînd se re- 
pie odată cu el. Epizomii sînt formaţi dintr-o singură moleculă: 

icatenară de ADN, circulară și cu mult mai mică decit сеа a cro- 
mozomului bacterian. 

Epizomii celulelor bacteriene sînt reprezentaţi de: 

— factorul de fertilitate (F), care Чети deosebirile de sex 
dintre indivizi; Ў 

— factorul colicinogenic (col) se găseşte la unele suse (сої), 
care elaborează particule variate de colicină (diferite antibiotice), 
ce рот să omoare sușele nerezistente (col); 

— factori ai transferului. de rezistenţă la antibiotice (КТЕ), 
care conferă celulelor gazdă modificări în permeabilitatea mem- 
branei celulare şi formează, împreună cu determinaţii de rezistență 
la antibiotice, complexul. R. 

Cît priveşte originea epizomilor se crede că ar fi fragmente 
de genom bacterian. pierdute în cursul filogeniei şi devenite inde- 
pendente, avînd capacitatea de replicare autonomă faţă de cro- 
mozomul bacterian. Altă ipoteză indică originea exogenă a epizo- 
iilor. Probabil, iniţial epizomii au fost virusuri care au dobindit 
un înalt grad de echilibru cu celula bacteriană, căreia nu-i mai pot 
provoca liza. Е 

Virusurile prezintă și ele un cromozom circular format dintr-o 
moleculă de ADN bicatenară, însă mult mai mic decît cel bacte- 
rian, Unii bacteriofagi conțin "ADN monocatenar. Genele sînt dis- 
puse în lungul cromozomului circular, formînd un singur grup de 
înlânțuire, La unele virusuri, cromozomul este format din ARN. 

După felul acidului nucleic pe care îl conţine cromozomul 
virusal, virusurile se împart în două categorii: E h 

— dezoxiribovirusuri, care conțin ADN, cum sint pun ег” 
pesului, unele virusuri oncogene, majoritatea baeteriofagilor kis 

— 'ribovirusuri, care conţin ARN, cum sînt virusu poli 
melitic, gripal, mozaicul tutunului, unii bacteriofagi т “йшй 

Bacteriofagii (virusurile celulelor bacteriene) pot ialul genetic 
cînd lizează bacteria gazdă, sau temperapi, cînd materi 
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al bacteriofagului este integrat cromozomului circular al bacteriei 
şi se replică sincron cu bacteria. Materialul genetic al fagului se 
transformă, în acest caz, în gene bacteriene adiționale. Materialul 
genetic al fagului în cromozomul bacteriei poartă numele de pro- 
fag. Celulele bacteriene în care au fost integrați profagi în mate- 
rialul lor genetic nu mai pot fi distruse de o nouă infecţie cu 
bacteriofagii respectivi. Bacteriile care conțin profagi „pot mani- 
festa efecte fenotipice provocate de informaţia genetică existentă 
în bacteriofagul pe care îl poartă inclus în cromozomul lor. 

În concluzie, se poate spune că majoritatea informaţiei gene- 


-qice dintr-o celulă se găseşte grupată în formaţiuni celulare care, 


chiar dacă se deosebesc mult între. ele din punot de vedere mor- 
fologic, se numesc totuși cromozomi. Trebuie să înțelegem prin 
cromozom o unitate genomicá purtătoare de gene. 


3.7. CE SINT „CROMOZOMII URIAȘI“ SI CE IMPORTANŢĂ PREZINTĂ 
PENTRU STUDIILE DE GENETICĂ ? 


După dimensiunea lor (lungime $i grosime), cromozomii se 
clasifică în: microcromozomi sau foarte mici, cum sînt unii cro- 
mozomi la grupe inferioare de nevertebrate şi la alge (Chlamydo- 
monas); macrocromozomi (mai mari) aga cum sînt la ceapă, tulipă, 
bob ş.a., care pot fi observați cu ușurință la mioroscop; cromozomi 
uriași, numiţi astfel pentru cá sint de peste 100 de ori mai mari 
decit cromozomii obişnuiţi. 

„ бе cunosc două tipuri de cromozomi uriaşi: politeni şi în for- 
mă de „perie pentru sticla de lampă“ (lampbrusch). 

Cromozomii politeni au fost desco- 
perii їй celulele glandelor salivare ale 
unor larve de diptere cum sint Drosophila, 
Chironomus sa. Ei sint de peste 150 de 
ori mai mari decit cromozomii normali. 
Їп timp ce oromozomii obișnuiți sint alci- 
tuiți din două cromatide paralele (surori), 
care se separă la diviziunea mitotică, la 
oromozomii uriași, numărul cromatidelor 
este de 256 (is. 3.7). Apariţia. acestui nu- 
Fig, 3.7. Schema cro- төг mare de cromatide e datoreste M. 
niozomului politen (după producerii (despicării longitudinale) repe- 
H. Swift). tate a lor, fără ca aceasta să fie urmată 
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de separarea cromatidelor și diviziunea nu- 
cleului, Cromatidele respective, așezate ра- 
ralel unele faţă de celelalte, nu se pot in- 
dividualiza si dau oromozomului un as- 

ect de mănunchi de fibre sau panglici. 

n astfel de cromozom se numește politen, 
iar fenomenul a pnimit denumirea de po- 
litenie. 

De-a lungul cromozomilor politeni 
apare o succesiune de zone (benzi trans- 
versale) aliniate una lîngă alta, mai lumi- A De 3. Tramen 
moase sau mai închise la culoare, de lățimi die, de 
şi grosimi diferite numite discuri (fig. 3.8). ale larvelor de Drosophila 
Aceste discuri au localizare, forme gi ma- melanogaster, cu zone în- 
rimi constante, ceea ce a permis să fie iden- ^ tunecate si zone clare. 
tificate şi numerotate. În cele patru perechi 
de cromozomi ai drosofilei s-au identificat peste 5000 de discuri. 
De asemenea, s-au stabilit corelaţii între unele modificări la ni- 
velul discurilor cromozomilor şi unele modificări ereditare ce apar 
la fenotipul individului gi viceversa. Aga s-a descoperit că genele 
(acei determinangi ai caracterelor si însuşirilor ereditare ale indi- 
vidului) se găsesc de-a lungul cromozomilor, că au o localizare 
precisă si strict delimitată în cadrul cromozomului, ceea ce a permis 
apoi întocmirea, unor hărți cromozomale în care sînt plasate genele 
ce se cunosc pe fiecare cromozom. - 

Cromozomii tip „perie pentru sticla de lampă“ (lampbrush) 
se găsesc în nucleii ovocitelor unor vertebrate (peşti, reptile, pă- 
sări) și in spermatocitele unor nevertebrate, în faza de diplonem 
prelungit, Se pare că prezența lor este legată de intense procese 
de sinteză organică, Aceşti cromozomi sînt consideraţi cei mai lungi 
cromozomi cunoscuți pînă în prezent; sînt de trei ori mai lungi 
decît cel mai lung cromozom găsit în "celulele glandelor salivare 
de la diptere (ajung pînă la 1 mm lungime). Dar, spre deosebire de 
cromozomii amintiţi, sînt foarte subțiri, atingind uneori limita 
vizibilităţii microscopice, | 

Aceşti cromozomi au o structură si un aspect diferit de a cro- 
mozomilor obișnuiți (fig. 3.9). Ei sînt perechi omoloage conjugate. 
Fiecare cromozom este alcătuit din două cromatide lungi si foarte 
subţiri, În lungul lor, în anumite locuri, apar granule cromatice, 
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Fig. 3.9. Schema - cromozomului tip „perie de lampă” : a — un bivalent; 
b — secţiune printr-un cromozom; c — structura unei bucle şi a cromonemelor 
(după G. J. Gall, 1956). s . 


cunoscute: pînă acum sub denumirea de cromomere. Într-un cro- 
mozom bivalent sînt de la 150 la 200. de granule cromatice ase- 
zate perechi. Din dreptul fiecărei granule pot să ia naştere 1—9 
bucle, cu o lungime ce variază de la 9,5 microni (la broască) pînă 
la 200 microni lungime (la triton). Se apreciază că la triton ar 
apare 20.000 de bucle. Fiecare buclă reprezintă o spiri a cromo- 
nemei, care este materialul genetic activ al cromozomului. 
Această structură a cromozomului îi dă aspeotul unei axe çen- 
trale de la care pornesc lateral numeroase perechi de spire, căpă- 
tînd o formă care amintește peria' de spălat sticlele de lampă. De 
aici derivă si denumirea acestui tip de cromozomi uriași. А 
Odată cu trecerea diviziunii meiotice în diachineză, cromo- 
zomii menţionaţi evoluează spre cromozomii regulaţi,  căpătînd 
structură și funcţii obișnuite prin regresarea tuturor buclelor: 
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Prin studierea detaliată a cromozomilor tip „perie de sticlă de 
lampă“ s-a ajuns la concluzii interesante privind structura. internă 
a cromozomului, un domeniu în care mai sînt încă multe ne- 
cunoscute, 


3,8. CE SE INTIMPLA ATUNCI CIND NUMĂRUL DE GENE 
ESTE MAI MARE DECIT NUMĂRUL HAPLOID 
AL CROMOZOMILOR DINTR-O CELULĂ ? 


încă din anul 1903, V.S. Sutton, care a descoperit pentru pri- 
ma dată relaţia dintre factorii mendelieni și cromozomi, a afirmat 
că numărul de cromozomi specific în organism este considerabil mai 
mic decît numărul de factori mendelieni, respectiv gene, ceea ce s-a 
confirmat ulterior. De exemplu la Drosophila melanogaster, care 
are numai patru perechi de cromozomi omologi, se cunosc peste 
500 de perechi de gene. La Antirrhinum majus, cele 440 de gene 
sînt localizate în opt perechi de cromozomi. Singura explicaţie plau- 
zibilă, în aceste cazuri și în multe altele, este că o pereche de cro-- 
mozomi „găzduiește“ mai multe perechi de gene alele. 

Prin urmare, in meioză, la formarea gameţilor, toate genele 
de pe un cromozom se transmit împreună cu cromozomul respec- 
tiv ca o unitate, adică inlànguite unele cu altele. O -astfel de moş- 
tenire a genelor va fi identică cu moştenirea cromozomilor. Acest 
fenomen este cunoscut în genetică sub denumirea de transmitere 
înlănţuită a genelor sau linkage. 

În anul 1902, T.H, Morgan si C.]. Lynch au publicat rezul- 
tatele experiențelor lor cu D. melanogaster prin care relevă feno- 
терщ de înlănţuire a genelor. S-au încrucişat musculige cu corpul 
negru (bb) si aripi vesrigiale (vv) (deci cu genotipul bbev) cu 
musculite de tip sălbatic cu corpul cenușiu (BB) şi aripi lungi (VV) 
(cu genotipul BBVV). În Р, au apărut numai bob cu corpul 
cenugiu şi aripi normale, conform genotipului BbVz (fig. 3.10), 

Cind s-a încrucișat un mascul din generaţia Е, cu o femelă de 
culoare neagră si aripi vestigiale, adică s-a făcut o retroîncricișare 
cu părintele recesiv, în Е, s-au obţinut numai două feluri de ur- 
таў: jumătate negri cu aripi vestigiale si jumătate cu corp cenu- 
siu si aripi lungi, În loc de patru fenotipuri în raport egal, cores- 
punzător dihibrizilor. În acest caz nu se observă deci în F, noile 
combinaţii care ar fi шери să apară în conformitate cu legea li- 
berei combinaţii a genelor şi anume: musculige negre cu aripi lungi 
ŞI musculige cenușii cu aripi vestigiale, Aceasta inseamna са ambele 
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Fig, 3,10, Ínlánfuirea completă la Drosophila melanogaster : 
de segregare in Fp; b — raportul de segtegare la test-cross. 


a — raportul 


caractere, negru $i aripi vestigiale, care au intrat împreună în în- 
crucigare, „apar iarăși împreună în Е , $i tot Aşa si caracterele, culoa- 
rea cenușie si aripi lungi, apar tot împreună. 


N 
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Rezultatele menţionate se explică astfel: gena pentru culoare 
neagră (b) si gena pentru aripi vestigiale (v) se găsesc localizate în 
acelaşi cromozom. Cromozomul omolog al fenotipului sălbatic cu- 
prinde alelele normale (BV). De aceea masculii diheterozigoţi din 
F, care conțin cîte unul din fiecare aceste două feluri de cromo- 
zomi, produc numai două tipuri genetice de gameţi (în loc de 
patru): unul care poartă genele dominante BV si al doilea cromo- 
zom omolog cu alelele гесеѕіуе bv. Deci, genele BV si bv merg îm- 

- preună la încrucișare, rămîn împreună la formarea gameţilor si, ca 
atare, nu se mai poate produce combinarea lor întîmplătoare. 

Cind masculii şi femelele din Е, s-au încrucişat, în Е, au apă- 
rut numai patru combinaţii si două grupe fenotipice într-o segre- 
gare de 3:1 (caracteristică monohibridării cà dominanţă), în loc 
de 16 combinaţii cu patru grupe fenotipice si о segregare în raport 
de 9:3:3:1, caracteristică dihibridării cu dominanţă. 

S-ar părea, după raportul segregării, că cele două caractere, 
negru şi aripi vestigiale, ar fi determinate de o singură genă (că 
ar fi vorba de o monohibridare cu dominanţă). Alte experienţe au 
demonstrat că cele două caractere sînt într-adevăr determinate de 
două gene diferite, care se găsesc pe același cromozom, adică sint 
înlănțuite, și de aceea apare alterat “raportul de segregare în F,. 
Exemplul analizat este un caz de înlănțuire absoluţă sau completă 
a genelor. i ? 

Așadar, cînd la un organism sint mai multe gene decît numă- 
тш} de cromozomi, atunci rezultă ci neapărat onele dim ele sint 


localizate ín laşi cromozom şi că, din -aceasta cauză, ele nu se 
amac- a ыа — Ra 
ot combina liber între ele în generaţiile ce urmează incrucigarii, ci 
> тл mec cena „с utila ul Dn initial палоо tme Mani 

vor apărea inlánguite. 


a et iai 

Studiul fenomenului de înlănţuire a genelor a dus là conclu- 
zia că genele identificate la un anumit genotip se grupează şi se în- 
lănţuiesc între ele totdeauna în același fel, formînd grupe de inlán- 
{ийе, Genele aparținătoare unui grup de înlănțuire se mogtenesc 
independent de genele celorlalte grupe de înlănţuire ale aceluiaşi 
genotip, iar genele din cadrul aceluiaşi grup se moştenesc înlănțuite, 
așa cum s-a demonstrat mai înainte. 

La toate plantele și animalele, la care s-a studiat constituția 
genetică, s-a constatat că numărul grupelor de înlănțuire nu a în- 
trecut niciodată numărul haploid de cromozomi. 
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Aceste descoperiri au constituit o dovadă indirectă a locali- 
zării genelor în cromozomi, iar fenomenul de înlănţuire a genelor 
a dovedit aranjarea funcţional liniară în lungul cromozomilor a 
genelor din cadrul unui grup de inlánguire. 


3.9. CIND, UNDE ȘI CUM ARE LOC SCHIMBUL DE GENE 
INTRE CROMOZOMII OMOLOGI ? 


T.H. Morgan (1911), analizind transmiterea inlinguitá а ca- 
racterelor şi însușirilor determinate de gene, care se găsesc în lungul 
aceluiași cromozom, a constatat că totuși, în anumite cazuri, unele 
caractere se transmit independent de celelalte din' cuplul (grupa) 
respectiv; se transmit legate de cuplul de caractere ce sint deter- 
minate de gene înlănțuite pe cromozomul omolog. Acest fenomen 
s-a numit schimb де, gene sau crossingover. 

Observațiile microscopice efectuate în timpul, diviziunii meio- 
ісе, în special în profaza I, au permis să se descopere bazele fi- 
zice ale schimbului de gene. Se ştie că, după leptonem, cromozo- 
mii încep să se grupeze doi cîte doi, formînd cromozomi biva- 
lenti, identificîndu-se- astfel omologia lor. Etapa respectivă se nu- 
meşte zigonem, iar procesul de conjugare а cromozomilor s-a nu- 
mit sinapsis. În etapa următoare, în pacbinem, legătura dintre cei 
doi cromozomi omologi devine mai intensă şi pe toată lungimea 
lor, adesea răsucindu-se unul în jurul celuilalt, facilitind schimburi 
de gene între cei doi cromozomi omologi- În diplonem, fiecare cro- 
mozom se divide- longitudinal în cele două cromatide surori, for- 
тіпа tetrada cromatidelor. Cromanidele surori tind să se depăr- 
teze Între ele, în timp се unele cromatide nesurori se mai menţin 
încă unite în anumite puncte de contact de-a lungul lor, formin 
figuri de forma literei X sau a semnului +, numite chiasme. În 
momentul în care centromerii celor doi cromozomi se îndepărtează 
unul de altul, cromatidele nesurori se fragmentează în punctele 
de contact și realizează un schimb de fragmente de cromatide si 
de gene între cei doi cromozomi omologi, adică fenomenul de cros- 
singover, schimbul de gene înlănțuite sau recombinarea „genetică. 
De aici rezultă că între chiasmă și crossingover există legături, ele 
fiind două aspecte diferite ale aceluiași fenomen şi anume: fieca- 
rei chiasme fi corespunde un crossingover gi fiecărui crossingover 
o chiasmă. 
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Fig. 3.11. Schema formării crossingoverului. 


Aşadar, uneori cromozomii materni și paterni grupaţi în pe- 
sechi omoloage nu se transmit ca unități indivizibile. Între ei pot 
avea loc schimburi de fragmente de cromatide cu genele respec- 
tive, astfel că noii cromozomi, afectați după meioză, poartă gene 
care înainte au fost localizate într-o altă înlănţuire în perechea de 
cromozomi omologi. 

În fig. 3.11 se prezintă o diagramă a modului de interpretare 
<itologică a schimbului de gene. După prima diviziune meiotică, 
fiecare cromozom are două cromatide, din care numai una a suferit 
fenomenul de crossingover. În cea: de a doua diviziune meiotică, 
fiecare cromozom se divide în cele două cromatide surori şi fiecare 
din acestea ajung în cîte un gamet diferit. Ca urmare, rezultă 
patru tipuri de gameţi: cu AB și cu ab fără crossingover (nealteragi) 
şi cu Ab şi cu aB cu crossingover (cu recombinări genetice). 

ce mai trebuie subliniat este faptul că dintr-o meioză 
afectată” de crossingover rezultă 500, gameţi cu schimb de gene 
și 50% de tipul 'celor doi părinți. Să presupunem că între locu- 
surile A și В apar crossingovere la 200, din celulele din meioza 
I, Aceasta înseamnă că restul de 800, din celulele fără crossingover 
vor genera 400/ gameţi cu genele AB înlănţuire şi 400/, cu -alelele 
respective, ab, de asemenea înlănţuite. Cele 20%, din celulele afec- 
tate de crossingover între cele două locusuri înlănţuite vor produce 
și ele gameti, din care 500/, vor fi de tip parental şi 500/, cu 
crossingover, adică рате cu noi combinaţii de gene. Deci, din 
totalul вате ог numai 100, sînt cu noi combinaţii între cele 
«două gene înlănţuite, Aceasta reprezintă de fapt frecvența crossin- 
goverului, care este direct proporţională cu distanţa dintre genele 
înlănţuite între care a avut loc schimbul de gene. 
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3.10. CUM SE INTOCMESTE O HARTĂ CROMOZOMALĂ ? 


Т ERE , 
Descoperirea fenomenelor de înlănţuire a genelor si de cros- 


singover a permis lui T. H. Morgan, A. H. Sturtevant, Н. J. Muller ' 


şi C. B. Bridges să formuleze mai multe ipoteze cu privire la para- 


lelismul ce ar exista între genele aparente, pe de o parte, si unele 
fenomene la nivelul cromozomilor. Dintre aceste apoteze menţionam 


următoarele: UR : p con 
— genele înlănţuite formeaza grupe de inlánguire care nu de- 


pásesc numárul haploid (n) de cromozomi al unui genotip; 

:— genele sînt aranjate în lungul cromozomilor unele după 
altele (în linie), avînd fiecare un loc strict determinat; 

— crossingoverul apare în diferite puncte, de-a lungul cromo- 
zomului, iar frecvența. lui este funcţie de distanţa liniară care se- 
pară două gene (cu cît distanța dintre două gene este-mai mare ў 
frecvenţa crossingoverului va fi mai mare); 

— frecvenţa de recombinare este aditiva. De pildă, dacă între 
genele A—B frecvența crossingoverului este de 100/0, iar cea dintre 
genele B—C este de 200/0, înseamnă са frecvența crossingoverului 
între genele A—C este de 300/0 sau foarte apropiată de numărul re- 
combinărilor dintre genele A—B şi B—C. 

Pe baza acestor ipoteze s-a făcut următorul raționament: dacă 
numărul grupelor de înlănţuire a genelor este limitat de numărul 
haploid al cromozomilor, dacă genele 'sint înşiruite liniar de-a 
lungul cromozomului, dacă distanțele dintre ele pot fi apreciate 
prin frecvenţa crossingoverului, atunci genele din fiecare grup de 
înlănţuire pot fi reprezentate grafic într-o hartă a înlănţuirii sau 
hartă cromozomalá. 

De îndată ce s-au identificat grupele de înlănțuire a genelor, 

s-a căutat să se stabilească distanța dintre diferitele gene dintr-o 
inlánguire și ordinea de înlănțuire a acestora în cadrul fiecărui 
cromozom. 
з Pentru realizarea celor două obiective, se efectuează încrucișări 
între părinţi ce se deosebesc între ei prin caractere gi însuşiri deter- 
minate de gene care se güsesc în acelaşi cromozom. De exemplu, 
la Drosophila există în cromozomul X, printre alte alele, urmă- 
toarele trei alele: sc (scute), pentru lipsa unor perișori, ec (echinus), 
pentru ochi neegali, si cv (crossveinless) pentru lipsa de unire a 
nervurilor aripilor. 
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S-au încrucişat femele de Drosophila cu ochi neegali, dato- 
ES i c би Ab AR ie А E 
rită alelei ec, cu masculi fără unii perișori, datorită alelei sc, si cu 
кра : e ) c 
nervurile aripilor neunite, datorită alelei co, adică: 


sct ec cvt sc sct cv 
B ХМ Ra A 


sct ec cv mi 
Muscaligele femele din Е, au avut fenotip sălbatic datorită 


‚ „ sct ec cvt . 9 
genotipului === Ele au fost încrucișate cu masculi си geno- 


sc ect cv 
tipul homozigot sc ec cv. Rezultatele obținute sînt prezentate in 
: V S 
tabelul 3.2 si ne arată următoarele: 

TABELUL 3.2 
sct ec cyt 
Rezultatul retroinerueisürilor dintre femele F, cu genotipul ——————— 

zu sc ect cv 


şi masculi eu genotipul sc ec cv 


CO EE UM EE EE EI EN N ul E a NNE E 
E Numărul 
Fenotipuri şi genotipuri de indivizi 96 crossingover 
obținuți 
à echinus (sct ec cvt) : 8104 fără crossingover 
scute-crossveinless (sc ect cv) 3 ` 828 (82,7%) 
scute-echinus (sc ec cvt) : 6215 | 7,696 crossingover 
crossveinless (sct ec? cv) 88 in reg. I. 
cscute (вс ect evt) ` 89 c 9,7% crossingover 
echinus. crossveinless (set ec cv) 103 in reg. П. 


tip sălbatic (sc ect cv) 
scute-echinus-crossveinless (sc ec cv) 


Total: 


— prima clasá (A) cuprinde tipurile parentale necombinate si 
anume 82,7 % (cel mai mare număr de descendenți); 

— a doua clasă (B) cuprinde recombinările din regiunea I, 
180 x ш), 


adică între sc și ec, care este de 7,6 96 ( TET 
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— clasa a treia (C) cuprinde recombinárile din regiunea a II-a, 
MM ; оу [192 x 100 
adică între ec şi cv, care este de 9,7 76 ЖОЕ ) А 


Plecind de la ipoteza lui T. H. Morgan că frecvența crossingo- 
verului, respectiv a recombinárilor, este funcţie de distanţa dintre 
genele înlănțuite din cadrul aceluiaşi cromozom, înseamnă că dis- 
tanga în cele trei gene este următoarea: între sc—ec=7,6%, între 
ec—cv— 9,7 % 

Pentru а stabili ordinea celor trei locusuri în cadrul cromozo- 
mului trebuie să cunoaștem valoarea de recombinare dintre locu- 
surile sc—cv. Dacă valoarea dintre cele două locusuri va fi de 
17,3 % (7,64-9,7), atunci ordinea celor trei locusuri este următoarea: 

7,6 95 9,7 96 
—— 
LR 


sc ec * cv 


Dacă valoarea de recombinare dintre sc—cv ar fi de 2,1% 
EA i $ ; М S 
(9,7—7,6), atunci ordinea celor-trei locusuri ar fi următoarea: 


9,7% 
м 
ес sc cv 


ie) Pee 
: ——— Á——" 


7,676 2,1% 


Din aceeași experiență a rezultat că valoarea de recombinare 
dintre sc—cv este de 17,3%, deci cele trei locusuri se găsesc în 
ordinea: sc—ec—cv. 

In concluzie, putem spune că harta cromozomală este о re- 
prezentare grafică a poziţiei, ordinei şi distanţei genelor dintr-un 
grup de înlânțuire, adică de pe un cromozom. Întocmirea unei hărți 
cromozomale se bazează, în principal, pe observaţiile citologice si 

e datele hibridologice, În funcție de metodele folosite la întocmirea 
b şi modul de reprezentare grafică a hărților cromozomale, ele 
se numesc hărți citogenetice sau fizice şi hărți genetice. 

Hărțile citogenetice reprezintă struotura fizică şi genetică а 
cromozomilor, stabilind locul, ordinea genelor şi distanța dintre ele 
pe baza studiilor de citogenetica. 

Hărțile genetice reprezintă tot locul, ordinea genelor si dis- 


A 


tanțele dintre ele într-o inlánguire, însă pe cromozomi reprezentați 
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Fig. 3.12. Harta genetică la Drosophila melanogaster, cu localizarea princi- 
palelor locusuri, succesiunea genelor, distanța dintre gene în unități crossingo- 
ver şi lungimea celor patru grupe de înlănțuire. 


liniar, unidimensionali. Hártile genetice se alcătuiesc pe baza datelor 
obținute în urma hibridărilor. 

Din cunoscutele hărți cromozomale se prezintă în figura 3.12 
harta genetică la Drosopbila, iar în figura 3.13, harta genetică la 
porumb, 

Comparind hărţile genetice cu cele citogenetice s-a constatat 
aceeaşi grupă de înlănţuire şi aceeaşi succesiune a genelor în cadrul 
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Tig. 3.13. Harta genetică la Zea mays, cu localizarea principalelor locu- 
suri, succesiunea unor gene, distanța între ele în unităţi crossingover și lungimea 
celor zece grupe de inlánfuire. ` 
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Fig. 3.14, Localizarea genelor pe un cromozom de Drosophila melanogaster, 
comparativ cu harta genetică a cromozomului respectiv. 


unui cromozom, Nu apare însă o coincidență în ceea ce, priveşte 
distanțele relative dintre gene, din cauza structurii fizice $1 а func- 
11 ^ , . * е ае . 

tülor се le îndeplinește un cromozom în timpul diviziunii (fig. 3.14). 
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$11, CE MODIFICĂRI POT SA APARĂ IN STRUCTURA CROMOZOMILOR 


$1 CARE SINT CONSECINȚELE LOR GENETICE ? 


Acordarea de rol genetic cromozomilor se bazează pe faptul 
că au o structură bine definiti și constantă în condiţii normale, 
obişnuite, Prin autoduplicarea lor se asigură la celulele-fiice același 
număr de cromozomi si de gene şi aceeași ordine de aranjare a 
genelor în lungul fiecărui cromozom, 

Constanţa structurii cromozomilor este uneori relativă. Sub in- 
Fluența unor factori neobișnuiţi, cum sînt radiațiile, șocurile de 
temperatură, unele substanţe chimice etc., se produc deranjamente 
de diferite grade, care impun modificări în structura normală a 


cromozomilor. Aceste restructu- 
rări sau remanieri cromozomale 
se produc în cursul diviziunii 
celulare şi se reflectă în meca- 
nismul de transmitere ereditară, 
determinind modificări, mai 
mult sau mai puțin vizibile, ale 
unor caractere si însușiri, 

Restruoturárile — cromozo- 
“male pot să apară la un singur 
cromozom, la mai mulți cromo- 
zomi, între doi cromozomi omo- 
logi si între doi cromozomi 
neomologi. Toate aceste aberaţii 
cromozomale pornesc din mo- 
mentul cînd apar fragmentări 
ale cromozomilor (ruperi trans- 
versale) în diferite zone ale lor. 
Dintre principalele restructurári 
sau aberaţii cromozomale ne 
vom referi la deficiențe (de- 
leii), duplicaţii, inversii $ 
translocații, 

Deficienj este atunci cînd 
se fragmentează și se pierde, 
sau se inactivează, o porţiune 
acenvrică dintr-un cromozom 
(fig. 3.15). Fragmentul fără 
centromer se pierde. Cromo- 
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Fig, 9.15. Deficiența — cromozomalà : 


1 — cromozom normal; 2 — deficiență 
terminală; 3 — deficiență intercalará 
sau delejle; 4 — deficiență homozi- 
пой; 5 — deficiență  heterozigotă : 


‚6 — împerecherea in pachinem a cro- 


mozomului normal cu cel deficient for- 
mind o buclă de delefie și restabilirea 


perechilor de gene; 7 — originea dele- 
flel şi împerecherea între un cromozom 
normal și un cromozom cu delefie. 
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zomul care a pierdut fragmentul respectiv se numeşte deficient. Cînd 
fragmeptul care se pierde nu este terminal ci din interiorul огото- 
zomului, în urma а două fragmentări, deficiença se numeşte deleție, 
Fenomenul de deficiență poate avea loc айт în cursul diviziunii 
mitotice cit și în diviziunea meioticá. д » 

Efectul deficienţelor cromozomale si ini de mărimea frag. 
mentului lipsă, de starea homozigotă sau heterozigotd, de numărul 
si importanţa genelor pierdute, de sex şi de tipul de diviziune celu- 
lară în care se produc. А 

Deficienţele sînt în stare Pomozigotá atunci cînd sint afectaţi 
ambii cromozomi omologi. Ele produc moartea organismului ani- 
mal în stadiul embrionar. La plante, deficiențe homozigote aproape 
că nu există, deoarece gameţii masculi cu deficiente sint neviabili. 

Deficiengele Peterozigote, cînd numai un cromozom omolog este 
afectat, nu sint aga de dăunătoare са cele homozigote. Ele dimi- 
nuează totuşi fecunditatea şi chiar vitalitatea organismelor afectate 
de această aberaţie. Deficientele heterozigote facilitează apariţia fe- 
nomenului de pseudodominanjá, care constă în manifestarea unor 
gene recesive de pe cromozomul omolog normal în absența alelelor 
dominante, pierdute odată cu segmentul de cromozom lipsă. 

Prin efectul deficienţelor s-a determinat locusul unor gene, 
s-au eliminat unele gene nefavorabile, s-a stabilit puterea de trans- 
mitere a unor gene recesive ale indivizilor cu deficiență heterozigotă. 
Pe baza deficienţelor se aduc continuu corecturi hărților genetice 
întocmite anterior, ; 

Duplicarea constă în adăugarea unui segment de cromozom la 
unul din cromozomii omologi. Segmentul în plus se poate ataşa 
terminal] sau intercalar la cromozomul omolog, in tandem sau 
contratandem, Adesea, fragmentul este încorporat în cromozomul 
omolog, în- continuarea segmentului său identic. Deci, unei defi- 
cienţe la un cromozom îi poate corespunde o duplicație la celălalt 
cromozom omolog al perechii. Duplicarea este un fenomen opus 
deficienței (fig. E 

In duplicarea- cterozigotă, genele de pe segmentul duplicat 
apar în doză triplă, in loc de doză dublà, ceea ce face ca genele 
Tespective să nu mai segrege normal. Prin unirea а doi gameţi 
cu aceleași segmente duplicate rezultă indivizi cu duplicare Рото- 
zigotă, cu regiuneá respectivă multiplicată de 4 ori în perechea 
de cromozomi omologi, ^ 

E Cind segmentul duplicat cuprinde regiunea centromerului, poate 
sa existe са un extracromozom independent, determinind o creştere 
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Fig. 3.16. Duplicarea cromosomală : A — posibilități de realizare a dupli- 
cării; B — diagrama originii duplicării si împerecherea între un cromozom 
normal si un cromozom cu duplicare. 
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a numărului de cromozomi. Cînd același segment se atașează la un 
alt cromozom cu centromer, rezultă un cromozom cu două centro- 
mere. 5 

Identificarea duplicării heterozigote este posibilă după bucla 
pe care o face segmentul duplicat în pachinem şi după паа 
cromozomilor în metafază. 

Duplicările prezintă interes teoretic şi practic. Prin multipli- 
carea unor gene de același fel se demonstrează „efectul de doză“ 
al genelor. Cu cit sînt mai multe gene -dominante de același fel, 
cu atit crește în intensitate fenotipul' pe care-l determină fiecare 
în doză simplă. Duplicarea unor sectoare ale cromozomilor, care 
conţin gene cu determinism genetic important, poate să faciliteze 
creșterea în intensitate a fenotipurilor unor caractere şi însuşiri, cum 
ar fi sporirea conținutului în anumite substanțe de rezervă, rezis- 
tenţa la boli și dăunători, intensitatea pigmentării etc. Duplicările 
sint deci un mijloc de îmbogăţire a materialului genetic. 

Inversia apare în urma fragmentării unui segment dintr-un 
cromozom și realipirea lui la acelaşi cromozom, după o ro- 
tire de 180°, Inversia nu afectează numărul de gene dintr-un 
cromozom, ci numai succesiunea (ordinea) lor în cadrul, unui cro- 
mozom. О inversie presupune cel puţin două fragmentări, pentru 
са numai capetele și cromozomii rupte se pot uni între ele (fig. 3.17). 

Inversiile pot fi bomozigote, cînd fenomenul are loc în ambii 
cromozomi omologi, sau eterozigote, cînd numai unul din cromo- 
zomii omologi este afectat. 
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Fig. 3.17. Inversia cromozomală : 1 — inversie pericentricá; 2 — inversie 
paracentrică ; 3 — schimbarea, poziţiei centromerului într-o inversie pericentrică ; 
4 — inversie homozigotă ; 5 — inversie heterozigotă; 6 — împerecherea cromo- 
zomilor cu inversie in profaza meiozei. s 


. Identificarea inversiei se face in pachinem, cînd cromozomii 
omologi heterozigoii pentru inversie formează o buclă specifică, 
uşor de recunoscut, La conjugare, părţile omologe ale celor doi 
cromozomi omologi au tendința de a se așeza și împerecherea „față 
în față“, fiecare genă „căutindu-și“ parcă gena pereche respectivă. 
În cazul cînd are loc un crossingover în cadrul buclei formate 
într-o inversie heterozigotă, la desperecherea cromozomilor din 
bucla formată араг o serie de aberaţii (parte din ele schigate în 
figura 3.18), care duc la apariţia unor дате anormali, neviabili. 
Inversiile, uneori, derânjează formarea crossingoverilor, atit in re- 
giunea inversatá cit și în apropierea, segmentului inversat. 

o altă consecință а inversiei este efectul de poziție, adică 
apariţia unor caractere şi însuşiri noi ca rezultat al schimbării 
poziției genelor incluse în fragmentul afectat, faţă de restul genelor. 
Efectul de poziţie demonstrează că acţiunea unei gene depinde, 
în unele împrejurări, nu numai de specificitatea ei, ci şi de com- 
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Fig. 3.18. Efectele crossingoverului' care se formează într-un heterozigot 
cu inversie paraceniricá (a) şi pericentrică (b) : ; 
I — Cromozom normal gi cu inversie, II — Conjugarea cromozomilor omologi, 
III — Formarea cromozomilor cu doi centromeri gi fragmente acentrice. IV — 
Cromozomii rezultați după inversie (după E. W. Sinnott, L. C. Dunn $i 
T. Dobzhanshy, 1958). . 


poziţia și mesajul genetic al regiunilor vecine, adică de noua poziţie 

Іп care poate ajunge în urma unor restructurări cromozomale. А 

> Translocația constă în transferarea unui fragment de cromozom 

Într-o nouă poziție, fie în același cromozom sau, cel mai frecvent, 
/ 
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а lranslocafie Simpla in alt cromozom neomolog (fig. 
$ A 3.19). Translocaţia este, de cele 
» A : mai multe ori, reciprocă, adică un 

ze. 6 segment de pe un cromozom se 
с е ае Р schimbă cu altul de aceeași mărime 
o f o i care îi ia locul, însă cu infor- 
А t 'maje ereditară SN Această 
aberaţie cromozomală se produce 

a bition ione = нё > cind doi cromozomi neomologi vin 

Е in contact, se întretaie, se frag- 

8 t mentează, iar capetele rupte se 
RE uude Mr unesc intre ele diferit de forma 
ò i A 4 : originală, rezultind cromozomi cu 

х fragmente noi. În acest caz se 


modifică modul de înlănţuire, 
adică succesiunea normală a gene- 
lor în cadrul cromozomilor afec- 
tati de translocații, ceea ce pro- 
voacă efecte de poziţie. 

Cromozomii cu translocatii 

E heterozigote au o comportare par- 

Fig. 3.19. Trei tipuri diferite ticulară în meioză. În pachinem, 
de translocaţii ce pot să apară араг în formă de cruce iar în dia- 
e ei dedii local ende ea chineză, prin formarea de chiasme, 
produs ruperea cromozomilor). cromozomii apar în inel sau in 
forma cifrei 8. Aceste două carac- 

teristici permit identificarea citologică а translocaţiilor (fig. 3.20). 

Izocromozomii sînt cromozomi metacentrici, cu ambele brațe 
identice ca mărime și din punct de vedere genetic. Ei iau naştere 
în mitoză în urma diviziunii greşite a centromerului unor cromo- 
zomi, adică segmentarea centromerului perpendicular pe lungimea 
lui şi nu longitudinal cum este normal (fig. 3.21). 

Izocro:nozomii apar foarte frecvent la plantele iradiate cu 
raze X, iar la om în unele stări patologice, Cel mai afectat este 
cromozomul sexului X. 

Prin modul lor de formare pot fi „izocromozomi pentru braţul 
lung“ si „izocromozomi pentru braţul scurt“, 

Ыы 
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in F. Fig. 3.20. Meioza în cazul trauslocajiei reciproce helerozigole şi segregarea 
"nr 
12 — cromozomi normali; 3,4 — cromozomi translocaji; 5,6 — profaza meio- 
zei; 7,8,9 — metafaza meiozei; А,В — tipuri de вашей; C — combinatiile 
de trauslocaţie. 
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А А B ] Fig. 3.21. Diagrama originii 
— O izocromozomilor: I — diviziunea 
і normală a centromerului (în lun- 
Т Аа ба gimea axului cromozomului); 
DD II — diviziunea greșită a cen- 
^ 5 M tromerului (perpendicular pe axa 
cromozomului și formarea izocro- 
n e ine nozomilor AA şi BB (după C. D. 
| Darlington, 1939). 
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_3.12. SINT POSIBILE MODIFICĂRI IN NUMĂRUL DE CROMOZOMI 


АІ CELULEI SAU Al UNUI- ORGANISM ? -~ 


Da, şi foarte mule. Atunci se naşte o altă întrebare: numărul 
de cromozomi, forma $ mărimea lor sint într-adevăr trăsături ca- 
racteristice şi stabile pentru“ celulele diferitelor specii? Da, este о 
realitate incontestabilă. Fiecare specie eucariotă se caracterizează, 
printre alele, și printr-un anumit număr de cromozomi (dublu în 
celulele somatice și simplu în celulele sexuale), ceea ce constituie 
adesea un criteriu pentru recunoaşterea speciilor. De exemplu: genul 
Triticum are specii cu 2n — 14, 28 şi 42 de cromozomi; genul 
Rosa are specii cu 2п = 14, 21, 28, 35, 42, 56; genul Sorgbum 
are specii cu 2n = 10, 20, 40 şi 60 de cromozomi. 

. Analizind atent variaţia numárului de cromozomi la fiecare 
din cele trei genuri menţionate, se constată că unele specii au un 
număr de cromozomi care este un multiplu al unui număr, numit 
număr de bază de cromozomi, care se notează cu x. Astfel, pentru 
genul Triticum x =7, pentru genul Rosa х = 7, pentru gen 
Sorghum x = 5. 


Uneori, numărul de cromozomi poate varia în mod spontan 


sau provocat de la un ţesut sau organ la altul, De pildă, la spanac, 
care are în mod normal 2n = 12 cromozomi, pot să apară celule 
cu 2n — 24, 48 și 96 de cromozomi, În alte cazuri, în celulele 
somatice ca şi la cele sexuale, pot să apară în plus sau în minus 
față de numărul normal, unu, doi, trei sau mai mulți cromozomi. 
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Marea px der a unor astfel de anomalii numerice ale cromo- 
zomilor s-aVclasificat în două mari categorii: : 

1. Euploidie, cînd cariotipul unor indivizi este format dintr-un 
singur numàp de bază de cromozomi (х), numiți monoploizi, sau 
dintr-un multiplu al numărului de bază de cromozomi (3х, 4x, 5x) 
numiţi poliploizi. în acest din urmă caz, indivizii se numesc triploizi 
(32), tetraploizi (4x), pentaploizi (5x) etc. Pih 

Organismele poliploide se clasificá in autopoliploide si alo- 
poliploide. 

Autopoliploizii rezultă din multiplicarea numărului de bază 
de cromozomi x a unei specii diploide (2x). Dacă, de pildă, specia 
diploidă are genomurile AA (2х), cea autotriploidá va avea geno- 
murile AAA (a), cea autotetraploidă va avea AAAA (4x) ș.a.m.d. 

Alopoliploizii rezultă în urma multiplicàrii numărului de cro- 
mozomi a unor hibrizi între. specii. De exemplu, dacă se încruci- 
şează două specii cu genomurile AA x BB, in Е,, hibridul va avea 
genomul AB. Adesea, cromozomii proveniţi de la cele două specii 
nu formează perechi, pentru că nu sînt omologi. Aceasta face ca 
hibridul AB să fie steril. Pentru a deveni fertili, se dublează nu- 
mărul de cromozomi. În acest caz, hibridul respectiv va avea cele 
două genomuri în formula AABB, ceea ce va asigura omologia 
cromozomilor și formarea de вашей fertili. Dublarea numărului de 
cromozomi (somatic sau. gametic) a hibrizilor interspecifici se nu- 
meste amfiploide. De fapt, noțiunea de alopoliploidie este sino- 
nimá cu. cea de amfiploidie. 

Cauzele unor astfel de aberaţii în numărul normal al cromo- 
zomilor sînt multiple; în principal sînt condiţiile de. mediu nefavo- 
rabile care deranjează diviziunile celulare. 

„„ În natură, fenomenul de euploidie apare cu o frecvenţă varia- 
bilă, în general foarte mică. Avind în vedere unele aspecte pozitive 
ale acestui fenomen în procesul de ameliorare a plantelor (si mai 
Puțin a animalelor), s-a încercat, cu rezultate pozitive, inducerea 
pe cale artificială a fenomenului respectiv, 

2. Aneuploidie, cînd cariotipul unor indivizi sau-al unor celule 
somatice au un număr de cromozomi care diferă de numărul nor- 
mal caracteristic speciei cu unu, doi, trei sau mai mulți cromozomi 
întregi în plus (fenomen numit polisomie sau aneuploidie de tip. 
biperploid) sau în minus (fenomen numit oligosomie sau aneu- 
ploidie de tip bipoploid). > = 

Ca si fenomenul de euploidie, aneuploidia poate să apară în 
mod spontan sau sub influența unor condiţii de mediu dirijate de 
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om. Avînd în vedere că, pe lingă multiplele aspecte йсрайуе pe 
care le provoacă aneuploidia, apar şi unele caractere si însuşiri 
favorabile procesului de creare de noi soiuri de plante, S-au elaborat 
metode, adesea eficiente, pentru inducerea fenomenului respectiv. 


3.13. DE CE $1 CUM AU LOC UNELE MODIFICĂRI 
ÎN NUMĂRUL CROMOZOMILOR ? 


Numărul de cromozomi (2n) din celulele somatice este con- 
stant şi constituie adesea un criteriu pentru recunoașterea speciilor. 
Datorită unor condiţii anormale ale mediului extern și intern 
(influenţa unor substanţe chimice, a şocurilor de temperatură, con- 
diţiilor de hrană nefavorabile, starea de sănătate a organismelor, а 
radiaţiilor ionizante şi neionizânte ş.a.) în care trebuie să crească 
şi să se reproducă unele celule și unele organisme se creează un 
dezechilibru în metabolismul general normal al acestora, care poate 
să ducă la suprimarea vieţii sau la unele aberaţii vitale sub diferite 
forme. Dacă astfel de condiţii nefavorabile apar în timpul divi- 
ziunilor celulare (la înmulțirea celulelor somatice, la formarea celu- 
lelor sexuale) sau la fecundare, procesele respective se suprimă sau 
se desfăşoară anormal. Dintre anomaliile ce pot să apară men- 
попат pe cele care afectează numărul de cromozomi $ anume feno- 
menul de euploidie, cu aspectele sale de monoploidie (haploidie), 
antopoliploidie şi alopoliploidie si fenomenul de aneuploidie, cu 
aspectele sale de tip biperploid (polisomie) și de tip Pipoploid 
(oligosomie). : 

Cauza predominantá a monoploidiei (haploidiei) este fenomenul 
de partenogenezá, adică formarea unor zigoți si apoi de organisme 
în urma diviziunii unor nuclei haploizi ai sacului embrionar sau 
ai grăunciorului de polen, fără a avea loc procesul fecundării. 

. Monoploizii si haploizii pot fi ginogenetici, cînd iau naştere 
din nuclei ai sacului embrionar (oosferă, sinergide, antipode) si 
fenomenul se.numeste ginogeneză, sau androgenetici, cînd iau naş- 
tere dintr-un mucleu haploid al celulei sexuale mascule, iar feno- 
menul se numeşte androgeneză. - 

În ambele cazuri, organismele monoploide și haploide: au în 
celulele somatice numărul gametic (haploid) de cromozomi al spe- 
ciei, adică numai n cromozomi. În acest caz, organismele mono- 
ploide au la fiecare dintre locusuri numai o singură alelă (de 
exemplu A) în loc de două alele (АА), stare care se numeşte 
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bemizigo[ie, (spre deosebire de bomozigo[ie, cînd la un locus se 
găsesc douălalele identice, de exemplu AA). La organismele hemi- 
zigote toate ilelele recesive au posibilitatea să se manifeste. 

Cauzele Vautopoliploidiei sint diferite perturbări ce араг în 
desfășurarea normală a meiozei si mitozei, și anume: 


— În meloză, datorită distrugerii fusului de diviziune, se poate, 


ca toţi cromozomii (2n) să se repartizeze la numai una din cele 
două celule-fiicț. În acest caz, în loc să se formeze рате cu 
număr de cromozomi redus la jumătate din cel al celulelor soma- 
tice, se formează вате cu același 'număr de cromozomi ca si în 
celulele somatice, Se formează gameţi „diploizi“. Dacă un astfel 
de gamet „®р1 id^ se unește în procesul fecundării cu un alt 
gamet, tot , iploid", va rezulta un descendent tetraploid (4x), 
sau mai corect nur autotetraploid. În cazul unirii unui gamet diploid 
(2x) cu altul haploid (x) se formează un organism triploid (3x), 
adică un autotriploid. 

— În mitozá, se poate întimpla ca după separarea fiecărui 
cromozom în cele două cromatide surori să se rupă fibrele de divi- 
ziune. În această situaţie, cromatidele rezultate nu se mai orientează 
către cei doi poli hi celulei, pentru a forma două celule-fiice cu 2n 
cromozomi fiecare, ci formează o singură celulă (un nucleu de 
restituţie) cu un număr dublu de cromozomi (4x), adică o celulă 
tetraploidă. Dacă astfel de celule dau naștere la o ramură tetra- 
ploidă, aceasta va forma gameţi diploizi (2x). Fecundarea între 
astfel de gameţi diploizi va produce о descendență tetraploidă. 
Cînd astfel de diviziuni mitotice, cu nucleu de restitugie, se produc 


imediat după formarea zigotului, se formează organisme total auto- 


poliploide. 

„ Referindu-ne la cauza esenţială a fenomenului de autopoli- 
ploidie, trebuie să subliniem că ea rezidă în distrugerea fibrelor 
fusului de diviziune în metafaza şi în special in anafaza diviziunilor 
celulare, De aceea, pentru inducerea acestui fenomen, se utilizează 
procedee care să alize acest deziderat. 

„Cauza alopoliploidiei este multiplicarea seturilor de .cromo- 
zomi a unor hibrizi îndepărtați (obţinuţi între specii sau genuri 
diferite), Hibrizii îndepărtați sint сен sterili. Їп anumite con- 
diţii, la unii hibrizi îndepărtați sterili din F, apar anomalii in des- 
fășurarea mitozei, care uneori duc la dublarea spontană sau indusă 
a numărului de cromozomi din celulele somatice. Dacă zigotul 
hibrid diploid are cele două genomuri cu formula АВ, în urma 
dublării. numărului de cromozomi apare un organism, tot hibrid, 
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fertil, dar cu numár dublu de cromozomi pentru fiedare genom, 
adică are formula AABB. Acesta este un organism jalopoliploid 
sau mai precis un alotetraploid. Deoarece este un hibrid de două 
ori diploid (2n + 2n) se mai numește si amfidiploid. | 

auzele aneuploidiei sînt abaterile ce apar în qun meiozei, 
şi anume: 

— Nedisjuncţia, adică nesepararea unor cromozomi omologi 
în timpul meiozei (cîte unul la fiecare din celulele"fiice), și repar- 
tizarea ambilor omologi numai la una din ойше+йге, Їп acest 
caz, se formează celule-fiice cu ambii cromozomi omologi, adică 
cu un cromozom în plus (celule biperploide sau polisomice) şi celule- 
fiice fără пісі unul din perechea respectivă, adicá|cu un cromozom 
în minus (celule bipoploide 'sau oligosomice). Nedisjuncţia cromo- 
zomilor poate să apară şi în mitoză. 

— Distribuţia neecbilibrată a cromozomilor dmologi în meioza 
unor. poliploizi, in special a autopoliploizilor. Aceasta, este cauzată 
de faptul că diferitele tipuri de poliploizi produc în diviziunea 
meiotică asociaţii nenormale de cromozomi, adică univalenţi, triva- 
lenți, pentavalenti, care nu permit repartizarea lechilibrată a oro- 
mozomilor la cele două celule-fiice. De aceea $e formează celule 
sexuale si, respectiv celule diploide, cu număr variabil de cromo- 
zomi comparativ cu numărul caracteristic, 2n. \ 

— Mitoze multipolare, cînd se formează un fus de diviziune 
cu mai mult decît doi poli. Polii suplimentari apar în urma unor 
diviziuni supranumerare a centriolilor sau a centrilor de diviziune 
care polarizează aparatul mitotic, determinind formarea unui fus 
multipolar și deci a mai multor nuclei cu uni număr diferit de 
cromozomi. 

— Lipsa de sinapsis (asinapsis) sau un sinapsis parţial între 
unii cromozomi omologi; adică absența totală sau parțială а îm- 
perecherii cromozomilor omologi în timpul profezei meiozei, ceea 
ce face să apară un mare număr de univalenti în metafaza meiozei 
primare, Acest fenomen este adesea controlat genetic; sînt impli- 
cate una sau cîteva gene recesive, numite gene desinaptice. 

— Apariţia de aberaţii în structura unor cromozomi care faci- 
litează fenomenul de asinapsis în meioza primară cu toate conse- 
cinpele ce derivă din această repartizare neechilibrată a cromozo- 
milor la celulele-fiice. — . 

Cunoaşterea cauzelor care determină întregul complex de abe- 
raţii în numărul de cromozomi a unei celule sau a unui organism 
a sugerat o serie de metode de inducere a aberaţiilor respective, 


80 


Scanned with CamScanner 


"care pe lingă efectele negative ce le provoacă, unele din ele pre- 
zintă importan; atît pentru studiile de genetică fundamentală cît 
$i pentru activitatea practică în anumite domenii, în special în 
ameliorarea plantelor, 


\ 


X > 
3.14. E POSIBILĂ PROVOCAREA SCHIMBĂRILOR IN NUMĂRUL DE 
CROMOZOMI Al UNEI CELULE SAU Al UNUI ORGANISM ? 


Da. În acest: sens se folosesc diferite metode, în funcţie de 
scopul urmărit, dintre care vom menţiona cîteva: 

A. Monoploidia si baploidia se induc prin următoarele pro- 
cedee:  : 

— Polenizarea întirziată (cu 6—8 zile după maturarea stig- 
matelor). 

— Indepărtarea staminelor (înainte de a ajunge polenul la 
maturizare). 

— Polenizarea cu polen iradiat. 

— Polenizarea cu polen de la alte specii (adică hibridarea 
interspecifică). 

— Expunerea florilor sau inflorescentelor, după polenizare, la 
temperaturi scăzute sau ridicate (şocuri de temperaturi fienormale). 

— Inducerea chimică, adică aplicarea pe stigmate, înainte de 
polenizare, a unor soluții de substanțe chimice (hidrazidă maleică, 
acetonaften, etil fosfat, colchicină $.а.). 

Toate procedeele menţionate au ca scop forțarea oosferei sau а 
unor nuclei haploizi din sacul embrionar să formeze embrioni fără 
fecundare (fără dublarea numărului de cromozomi), adică dezvol- 
tarea partenogenetică a componentelor haploide ale sacului em- 
brionar. 

О metodă mai eficientă de inducere a haploidiei este obținerea 
plantelor baploide direct din grăunciorii de polen (androgeneză). 
Metoda este foarte simplă si de mare perspectivă. Ea constă in pu- 
nerea gráunciorilor de polen aflați: într-un stadiu anumit (uni- 
nucleați si liberi de amidon) ре un mediu de cultură adecvat. Ín 
aceste condiţii, unii gráunciori de polen încep să se dividă şi să 
formeze structuri similare 'embrionului care se dezvoltă din zigotul 
cu 2n cromozomi. Plantele obţinute din embrionii respectivi sint 
monoploide sau haploide, adică au numai n cromozomi. Prin acest 
procedeu s-au obţinut plante haploide direct din polen la orz, 
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guu, orez, tomate, ardei, cartof, asparagus, la unele specii din` 
genurile Nicotiana, Datura ş.a. / 

B. Poliploidia, sub cele două aspecte ale ei — autopoliploidie 
si alopeliploidie —, se poate induce prin mai multe metode, dintre 
care menţionăm: 

— Metoda colchicinizării, care constă în tratarea celulelor în 
diviziune din țesuturile meristematice, a semințelor în timpul ger- 
minării sau a zigorilor cu soluții apoase de colchicină în concentraţii 
de la 0,001 % pînă la 1%, timp de la cîteva minute pînă la 24 de 
ore, în funcţie de specie. 

Tratamentul cu colchicină permite diviziunea normală a.cromo- 
zomilor, dar inhibă formarea fibrelor fusului de diviziune sau pro- 
voacd distrugerea sau inactivitatea acestora. În aceste cazuri, divi- 
ziunea mitotică sau meiotică se opreşte în metafază. Cromozomii 
metaiazici se pot repartiza în mod haotic, neechilibrat, la cele 
două celule-fiice sau рот fi inclusi într-o singură membrană nu- 
cleară, formînd un nucleu de restitugie cu un număr dublu de cro- 
mozomi față de numărul normal. 

— Metoda şocurilor de temperatură constă in tratarea celu- 
lelor în diviziune cu temperaturi extreme față de normal, pentru 
a bloca migrarea cromozomilor către cei doi poli. 

— Metoda centrifugării se bazează pe forţa centrifugă. La o 
mitoză anumită, cromozomii în diviziune se îndreaptă către peretele 
celulei, distrugind astfel fibrele fusului de diviziune de care au 
fost prinşi prin centromer. 

— Metoda iradierii си raze ionizante, cage distrug sau inac- 
tivează fibrele fusului de diviziune. 

— Metoda traumatizárii constă în rănirea unor țesuturi care 
se formează la locul de altoire. Sub influenţa hormonului hetero- 
auxina араг muguri din care se dezvoltă uneori lăstari tetraploizi. 
Acest fenomen este rezultatul unei endomitoze, fapt pentru care 
se numeşte endopoliploidie. 

. — Metoda poliembrioniei consi în favorizarea procesului de 
fecundare pentru a se forma seminţe cu doi sau mai multi embrioni, 
dintre care unii pot fi poliploizi. 2 

— Metoda 'polenizării cu polen diploid se aplică atunci cînd 
apar celule şi sectoare poliploide pe plante diploide naturale (apar 
grăunciori de polen diploid în masa de polen haploid). Polenul: 
presupus cu 2x cromozomi se separă şi se depune pe stigmatul flo- 
rilor diploide. 
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— Metóda transferului de gene. La unele specii de plante se 
cunosc gene саге cauzează la meiozá.un sinapsis complet între 
cromozomii omologi, rezultind gameti si urmași poliploizi. Pentru 
a provoca fenomenul de poliploidie, astfel de gene pot fi introduse 
in orice varietate dorită, cu condiția ca genele respective să fie 
scoase apoi din poliploizii respeotivi pentru a nu mai produce feno- 
menul de sinapsis complet, care afectează foarte mult fertilitatea 
poliploizilor obţinuţi prin această metodă. 

— Metoda biologică. Prezenţa unor bacterii, nematozi, ca şi 
intepáturile unor insecte pe anumite plante pot provoca formarea 
unor celule multinucleate și poliploide, în formaţiuni cunoscute 
adesea sub denumirea de gale, nodozităţi. De exemplu, celulele din 
nodozităţile de pe rădăcinile unor leguminoase sînt tetraploide, feno- 
men indus de prezenţa unor bacterii fixatoare de azot. O repro- 
ducere a ceea ce se întîmplă spontan în natură va constitui o 
metodă eficientă de inducere a poliploidiei la plante. 

Metodele de inducere a fenomenelor de autopoliploidie şi alo- 
ploidie urmăresc în principal dereglarea sistemelor celulare care 
menţin starea normală diploidă a cromozomilor. Astfel de aberaţii 
pot fi provocate prin regenerarea unor ţesuturi, acumularea de 
mitoze în celulele somatice si înlăturarea reducerii cromozomale la 
diviziunea meiotică sau inducerea fuziunii a doi nuclei după meioză. 
Cele mai multe metode de inducere experimentală a poliploidiei 
urmăresc distrugerea, sau inactivarea fusului de diviziune, care îm- 
piedică apoi diviziunea normală a celulelor și determină reparti- 
zarea tuturor cromozomilor într-o singură celulă somatică sau 
sexuală. à 

Eficienţa metodelor de inducere a poliploidiei la plante este 
condiţionată şi de o serie de caracteristici ce se cer plantelor su- 
puse experimentului, şi anume: 

— să aibă un număr mic de cromozomi; 

— să fie plante sălbatice sau semicultivate; 

— să fie alogame, pentru a asigura mai uşor fecundarea; 

. z- să fie plante la care se utilizează în principal masa vege- 
tativa și nu producția de sămînță (sfecla de zahăr, pepenii verzi, 
speciile furajere, plantele ornamentale ş.a.); 

— să se poată înmulți vegetativ, cunoscind că unele forme 

. UJ 
poliploide sint parțial sau complet sterile. : 2e 

‚ С. Aneuploidia, cu cele două aspecte ale ei — biperploidia sau 
polisomia şi bipoploidia sau oligosomia — se poate induce prin pro- 
cedee nespecifice. De aceea, unele din metodele menţionate pentru 
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inducerea celorlalte tipuri de aberaţii în numărul cromozomilor sint 
capabile să provoace uneori formarea de cromozomi univalenti și 
trivalenţi, şi în consecință celule-fiice cu cromozomi ín plus 4i în 
minus faţă de normal. | 

Ansamblul de metode utilizate în inducerea experimentală a di- 
feritelor tipuri de aberaţii în numărul de cromozomi au ca prim scop 
mărirea frecvenţei apariţiei lor față de frecvenţa naturală, care este 
în general foarte scăzută. Necesitatea măririi frecvenței modificá- 
rilor în numărul de cromozomi rezidă în importanța teoretică și 
practică ce o prezintă astfel de aberaţii. 


3.15. CARE SINT CONSECINȚELE SCHIMBĂRILOR CE APAR 
IN NUMĂRUL DE CROMOZOMI LA PLANTE ? 


De la început precizăm că, orice schimbare în numărul de 
cromozomi al unui cariotip atrage după sine, adesea, variaţii în ge- 
notipul, respectiv în fenotipul organismului respectiv. Așa cum s-a 
-mai menţionar, variațiile respective pot fi utile, dăunătoare sau indi- 
ferente pentru supraviețuirea organismului în procesul de selecţie 
naturală. Unele din variațiile ce араг în urma schimbării numărului 
de cromozomi pot constitui aspecte pozitive în procesul de amelio- 
rare a plantelor, adică un material inițial valoros. 

Organismele monoploide si baploide spontane sau induse pre- 
zintă următoarele caracteristice la plante: 

— Nudleii celulelor sint mai mici. . 

— Talia plantelor, frunzele, florile și alte organe îşi reduc di- 
mensiunile și greutatea. ^ 

— Mărimea stomatelor scade, dar sînt mai multe pe unitatea 
de suprafaţă de frunză. 

— Sierilitatea este, adesea, predominantă. 

— Viralitatea: scade evident; mai mult la plantele alogame de- 
сіт la cele autogame. ; 

— Apare о mare variabilitate în cadrul populațiilor monoploide 
sau haploide, datoritá manifestirii unor gene recesive in stare he- 
mizigotă, care în stare diploidá nu se pot manifesta din cauza alelei 
dominante, : 

— Afectează negativ rezistența plantelor la boli şi dăunători, 
la temperaturi ridicate sau scăzute si la alte condiţii de mediu mai 
puţin favorabile, ca și compoziţia chimică a acestora. 

Unele din caracteristici, cum sînt mărimea stomatelor şi nu- 
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mărul lor pe unitatea de suprafaţă, talia, sterilitatea ș.a., sint criterii 
de identificare indirectă a plantelor monoploide sau haploide. 

Printre variațiile manifestate de plantele monoploide si haploide 
se găsesc unele, cum ar fi: rezistența la boli, rezistența la condiţii 
de mediu nefavorabile, uniformitatea dezvoltării unor organe etc., 
care interesează în procesul de ameliorare a unor plante de cultură. 

Plantele monoploide sau haploide, adesea, nu pot fi folosite ca 
atare din cauza sterilității și a unor producții vegetative scăzute. 
Pentru valorificarea totuși a unor caractere gi însușiri valoroase se 
procedează la dublarea numărului de cromozomi a plantelor respec- 
tive, obţinîndu-se astfel linii complet homozigote diploide (cu 2n 
cromozomi), Astfel de linii homozigote se creează în 1—2 ani $ 
sint la fel de valoroase ca liniile consanguinizate sau liniile pure re- 
lativ homozigote ce se obţin în 6—8 ani. Astfel de linii homozigote 
derivate din forme monoploide se utilizează astăzi în -producerea 
hibrizilor comerciali de porumb. Haploizii sau monoploizii sînt in- 
cluşi în programele de ameliorare și la alte specii de plante: grîu, 
sorg, tutun, floarea soarelui, cartof, ardei gras, in, lucernă, tomate, 
specii ornamentale ş.a. - 

Organismele autopoliploide au alte caracteristici: 

— Celulele sînt mai mari. ы 

— Tulpinile plantelor au diametrul si înălțimea mai mari şi ra- 
mifică mai abundent: 

— Frunzele sint adesea mai mari și mai groase, de un verde mai 
închis și cu modificări de formă. 

— Florile si fructele sînt mai mari şi mai puţine ca număr. 

— Mărimea stomatelor creşte, dar scade numărul lor pe unita- 
tea de suprafață. 

— Crește numărul de cloroplaste în celulele stomatice. 

— Grăunciorii de polen sînt mai mari. | 

— La unele specii de plante (trifoi) se constată o corelaţie po- 
zitivă între numărul de pori germinativi pe grăunciorii de polen si 
gradul de ploidie. Er 

— Plantele autopoliploide au o creştere mai viguroasă şi о pe- 
rioadá de vegetaţie adesea mai lungă. 

— Se mărește variabilitatea şi gradul de adaptare a plantelor la 
condiţii de mediu schimbate. Ws x 

— Fertilitatea este mai redusă, deoarece multiplicarea numa- 
rului de cromozomi provoacă anumite dificultăți în formarea ce- 
lulelor sexuale. , 
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.  -— Fotosinteza, transpiraţia $1 activitatea enzimatică sînt mai 
intense, 

— Apar unele schimbări în compoziţia chimică a plantelor 
autopoliploide la care se urmărește conţinutul în alcaloizi, vita- 
mine, proteine, uleiuri eterice etc. 

— Apar schimbări în incompatibilitatea autofecundării. 

— Apar schimbări în capacitatea de încrucișare interspecifică; 
specii diploide, care iniţial nu s-au putut incruciga între ele, după 
autopoliploidizare s-au încrucișat fără mari dificultăţi. 

Aceste caracteristici ale organismelor autopoliploide consti- 
tuie adesea si criteriul de identificare indirectă a organismelor care 
au fost afectate de acest fenomen. Caracteristicile respective nu sînt 
cumulative, adică nu apar toate şi în intensitățile menţionate la 
unul şi același organism. 

Organismele alopoliploide prezintă, în general, aceleaşi carac- 
teristici ca si organismele autopoliploide. Alopoliploizii fixează şi 
transmit descendenților, pe lîngă o sinteză a caracteristicilor ere- 
ditare a celor doi genitori, fenomenul de vigoare hibridă, care 
afectează pozitiv dimensiunile corporale şi capacitatea de adaptare 
la condiţiile de mediu. 

Alopoliploizii artificiali obţinuţi prim hibridare între specii şi 
genuri diferite, cultivate și sălbatice, înrudite, constituie practic 
specii noi, o sursă de material biologic iniţial valoros pentru pro- 
cesul de ameliorare. 

Organismele aneuploide sint afectate în funcţie de numărul de 
cromozomi în plus (în cazul polisomiei) sau în minus (în cazul 
oligosomiei) faţă de mumărul normal de cromozomi, dintr-un ge- 
nom şi rolul genetic ce-l are fiecare cromozom în cauză. 

În cazurile de polisomie (trisomie, tetrasomie): А 

— Plantele au, în general, o vitalitate şi fertilitate ceva mai 
redusă comparativ cu plantele disomice normale. 

— Gameţii masculi cu п + 1 cromozomi sînt practic nefunc- 
fionali. А 

— Organismele afectate de polisomie se deosebesc de cele di- 
somice printr-o serie de caracteristici morfofiziologice. % 

— Apar perturbári în procesul de meiozá cu unele consecințe 
nefavorabile formării gameţilor, NO 

— Pot să apară izooromozomi, cromozomi în formă de inel, 
de triunghi, cromozomi în lanț și alte anomalii la nivelul celulei. 

— Prin adăugarea unui cromozom cu aceeaşi informaţie ge- 
neticá la o pereche de cromozomi omologi poate să apară un efect 
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de poligenie cumulativă pentru anumite locusuri, respectiv unele 
modificari în manifestarea unor caractere și însuşiri ale organis- 
mului afectat. 

În cazurile de oligosomie (monosomie, nulisomie): 

— La organismele diploide, monosomia şi nulisomia au în ge- 
neral efecte letale. La organismele poliploide, monosomii gi nuli- 
somii adesea supraviețuiesc. 

— Gameţii femeli cu n—1 cromozomi supraviețuiesc în pro- 
porție de circa:50% în timp ce -gameţii masculi suportă rare ori 
lipsa unui cromozom. А 

— Apar unele caractere gi însuşiri diferite față de cele ale 
formelor disomice. 

— Este mult deranjatá diviziunea meiotică, cu consecințe nega- 
tive pentru organism. 

Cu тоате aceste modificări, adesea nefavorabile, aneuploizii, 
atît polisomici сіт şi oligosomici, prezintă importanță teoretică si 
aplicabilitate in crearea unor genotipuri noi. 
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CAPITOLUL IV 


PRINCIPII ŞI LEGI ALE EREDITATII 


4.1, CE ESTE MENDELISMUL ? 


Mendelismul este o ramură a geneticii care se ocupă cu legea 
segregării şi legea liberei combinaţii a genelor. Aceste două legi au 
fost descoperite de Gregor Mendel în urma experiențelor sale de 
hibridare. Cu toate că cercetări de hibridare, s-au efectuat nume- 
roase $ înainte de ale sale, numai el.a reușit să descopere legile ere- 
„dității, pentru că a avut ideea genială de a studia statistic varia- 
bilitatea caracterelor la descendenţi și de a interpreta matematic 
rezultatele obţinute. 

După şapte ani de experimentare în Stoina mănăstirii din 
Brno (Cehoslovacia), în primăvara anului 1865, a prezentat în ca- 
drul Societăţii de istorie naturală rezultatele cercetărilor sale, îm- 
preuni cu generalizările cunoscute nouă azi са „legile lui Mendel“: 

— legea segregării (separării) factorilor ereditari (genelor); 

— legea combinării independente a factorilor ereditari. 

Datorită acestor realizări, С. Mendel este considerat unul din- 
tre fondatorii geneticii ca ştiinţă. 

Concluziile lui G. Mendel au rămas necunoscute multor bio- 
logi pină în anul 1900, cînd C. Correns în Germania (cu po- 
rumb), H. de Vries in Olanda (cu Oenothera, mac) şi E. Tscber- 
mak in Austria (cu mazăre), lucrínd independent, au redescoperit 
ceea ce G. Mendel comunicase cu peste 30 de ani în urmă. În felul 
acesta lucrările şi generalizările lui G. Mendel au fost verificate 
şi făcute cunoscute unui cerc larg de specialiști. S-au organizat ex- 
perienţe în diferite țări, pe diferite specii de plante si animale. De 
aceea unii geneticieni. consideră anul 1900 anul începerii geneticii 
moderne, iar metorda folosită a rămas cunoscută în genetică sub 
denumirea de metoda analizei genetice. 
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4. IN CE CONSTĂ METODA ANALIZEI GENETICE ? 


Una din metodele cu o mare eficiență în cercetările de genetică 
este bibridarea, care constă în încrucișarea organismelor cu ere- 
ditate diferită si studiul urmașilor obţinuţi. Hibridarea se foloseşte 
atît în procesul de creare de noi hibrizi și soiuri valoroase din 
punct de vedere economic, cît și în studiile de genetică cînd se ur- 
măreşte, în principal, manifestarea fenomenului eredității și a le- 
gilor care guvernează această însușire a organismelor vii. 

G. Mendel a folosit intens metoda hibridării în cercetările 
sale, Modul în care el a abordat problema moștenirii ereditare a 
unor caractere și însuşiri ale unui organism a fost diferit de a ce- 
lorlalţi care au lucrat înaintea lui în aceeaşi problemă. În mod obiș- 
nuit, înaintașii şi contemporanii lui încrucişau indivizi care se deo- 
sebeau între ei prin mai multe caractere şi la descendenţi făceau 
observaţii asupra întregului individ, studiind toate caracterele prin 
care hibrizii se deosebeau de părinți şi între ei. G. Mendel a ur- 
mărit în procesul de hibridare numai modul de transmitere a unor 
caractere specifice, cu un grad mare de individualitate, caractere 
foarte bine conturate și strins legate de natura organismului. La 
început şi-a îndreptat atenţia numai asupra unui caracter (culoarea 
florii) şi numai după ce a stabilit comportarea lui timp de mai 
multe generaţii a început să studieze concomitent două caractere 
(culoarea florii şi înălțimea vrejului); apoi trei caractere deodată, 
după ce în prealabil au fost urmărite fiecare separat ș.a.m.d. Me- 
хода folosită atunci de С. Mendel se aplică şi azi în cercetările de 
genetică sub denumirea metoda analizei genetice. У 

Aşadar, metoda analizei genetice constă în încrucișarea unor 
organisme care se deosebesc între ele prin una, două, trei sau mai 
multe trăsături individuale, distincte, bine conturate gi analiza des- 
cendenţilor obţinuţi. Analiza genetică este de fapt o metodă de stu- 
diere a eredității, cu scopul de a descoperi mecanismele care pot de- 
termina realizarea caracterelor $ însuşirilor în mod specific în ge- 
neraţiile următoare, cu ocazia . înmulțirii organismelor. Folosirea 
analizei genetice a dat și unele informaţii despre baza materială 
a eredității și felul ei de funcţionare. Cu toate succesele obținute 
М : Š h Кылы ёч: ч 
Іп genetica modernă, metoda analizei genetice гатіпе ў astazi una 
din cele mai apreciate metode ale geneticii practice. 

Pentru ca printr-o analiză genetică să se poată realiza 
vele propuse, se impune a se respecta cîteva principii, şi anume: 


liza obiecti- 
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— Alegerea judicioasă a genitorilor, care să se deosebească în- 
tre ei prin unul pînă la trei caractere calitative contrastante, ale- 
lomorfe. 

— Verificarea. purității genetice a genitorilor înainte de încru- 
cişarea lor. Indivizii ce urmează să se încrucişeze între ei sînt în 
prealabil urmăriţi timp de mai mulţi ani în linie directă, adică fără 
încrucișare, Se rețin pentru încrucișare numai indivizii care mani- 
festă о mare constanță a caracterelor ereditare urmărite. Mazărea 
a oferit lui G. Mendel un material biologic potrivit în acest scop. 

— Analiza cantitativă a descendenților în funcție de tipurile 
de caractere care deosebesc părinţii. 

—, Analiza individuală riguroasă a descendenţei hibride, care 
constă în urmărirea fiecărui organism hibrid timp de mai multe ge- 
neraţii, asupra felului cum se transmit la urmași cuplurile de ca- 
ractere ale părinţilor. 

În analizele genetice, G. Mendel a folosit cu precădere ma- 
zărea de grădină (Pisum sativum) din următoarele considerente: 

— este o plantă autogamă cu o structură a florii care exclude 
apariţia oricărei polenizări străine întîmplătoare; 

— permite suprimarea staminelor înainte de maturarea pole- 
nului (castrarea) şi polenizarea stigmatului în mod dirijat; 

— urmaşii încrucişărilor dintre diferite varietăți sînt fertili; 

— e o plantă cu perioadă scurtă de vegetaţie; 

— are unele caractere şi însușiri bine conturate, care se trans- 
mit-ereditar de la o generaţie la alta; 

— se găsea în comerț un sortiment bogat de varietăţi ale aces- 
tei specii. z 

Atenția lui G. Mendel a fost îndreptată în special către carac- 
terele calitative ale organismului, acele caractere care se deosebesc 
net unele de altele, cum sînt: 

— forma netedă sau zbîrcită a bobului; 

— culoarea galbenă sau verde а hilului seminţei; 

— floarea şi coaja bobului colorate, ca opusă florii şi сой 
albe; 4 à 
— culoarea verde sau galbenă a păstăilor nemature; 

— flori dispersate pe tulpină sau aglomerate către vîrf; 
— talia vrejului înaltă sau pitică. А 
Astfel de caractere calitative, care se găsesc într-o situaţie mai 


mult sau mai puţin opusă 1а diferiţi indivizi, au fost numite „alele“ 
sau „alelomorfe“. 
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4.3. CUM S-A DESCOPERIT ȘI S-A DEMONSTRAT LEGEA 
SEGREGĂRII FACTORILOR EREDITARI (A GENELOR) ? 


Prin segregarea factorilor ereditari sau a genelor se înţelege 
fenomenul care apare la formarea gameţilor oricărui organism hi- 
brid, cînd factorii alelomorfi (genele), proveniţi de la cei doi pă- 
rinţi incrucigati, se separă între ei, ceea ce face ca hibridul să pro- 
ducă cu probabilitate egală două tipuri de gameţi. În urma segre- 
gării rezultă descendenți cu caracteristicile celor doi părinţi și noi 
combinaţii. între factorii alelomorfi luaţi în studiu. 

Pentru punerea. în evidenţă a fenomenului de segregare se fo- 
loseşte metoda analizei genetice. Cea mai simplă analiză genetică 
este monohibridarea. 

Monobibridarea constă în încrucișarea a doi indivizi din ace- 
easi specie, care se, deosebesc între ei printr-o singură pereche de 
caracteristici ereditare alelomorfe. Analizele genetice la monohi- 
bridare, în care s-a urmărit aspectul hibrizilor în prima generaţie 
faţă de părinţii respectivi, au permis să se pună în evidență două 
tipuri de monohibridare: monohibridare tp Pisum (mazăre) si 
monohibridare tip Zea (porumb). 

Monobibridare tip Pisum. Prin incrucigarea între mazăre cu 
bobul galben si mazăre cu bobul verde, în păstăile plantelor mamá 
s-au format boabe hibride din care s-a dezvoltat prima generaţie 
hibridă uniformă cu boabe de culoare galbenă. Acest caracter a fost 
numit de G. Mendel caracter dominant, în timp ce caracterul „bob 
verde“, care nu a apărut în prima generaţie, a fost denumit re- 
cesiv, С. Mendel a urmărit mai departe, în generaţia a doua (Р„) 
modul cum se moşteneşte culoarea boabelor. În acest scop a înmul- 
fit, prin autofecundare, plantele hibride din F, cu boabe galbene. 
Din boabele semănate ай rezultat în F, plante cu boabe galbene si 
plante cu boabe verzi în proporţie de 3 galbene: 1 verde (fig. 4.1), 
deci cele două caractere au segregat fenotipic în raport de 3:1. 

Plantele din generaţia a doua au fost înmulţite, prin autofe- 
cundare, pentru a se obține generaţia a treia (Ез). Plantele cu boabe 
galbene din F, au dat în F, descendenţi care şi-au manifestat ca- 
racterul respectiv astfel: px 

.. — 25 % din plante cu boabe galbene au dat în Ез şi în genera- 
tiile următoare numai plante cu boabe galbene; k 

— 50% din plante, tot cu boabe galbene, au dat în Ез descen- 
denti cu boabe galbene şi cu boabe verzi în raportul de 3 : 1, adică 
exact ca şi hibrizii din F4; $ 
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— 25% din plante, avind 
boabe verzi, au dat in Е, și 
în generaţiile următoare numai 
plante cu boabe verzi. 

Din cele prezentate rezultă 
că plantele din Е, erau de trei 
feluri: unele erau „pure“ în ceea 
ce priveşte culoarea galbenă a 
boabelor, altele erau hibride ca 
şi hibrizii din F, și restul erau 
„pure“ în ce priveşte culoarea 
verde a boabelor. Aşadar, în F, 
au apărut trei feluri de mazăre 
în proporție de 1(galben pur): 
2(galben hibrid): 1(verde pur), 
adică în raportul de 1:2:1. 

Această comportare a ca- 
racterului urmărit (culoarea 
boabelor) în generaţiile F;, F,, 
F, şi următoarele a fost expli- 
cată de G. Mendel astfel: 

— fiecare caracter este de- 
terminat de o pereche de fac- 
tori interni materiali delimi- 
tabili, pe care i-a simbolizat 
prin litere: GG = bob рае (dominant), gg = bob verde (re- 
cesiv) (fig. 4.2); : 

— gameţii pe care îi formează conțin un singur factor (С sau 
8) din pereche, deci sint puri; 

— indivizii din prima generaţie conţin un factor de la mamă 
(С) și unul de la tati (g), adică Gg, expresia fenotipică aparţi- 
nînd factorului dominant G; 

— hibridul din F,, născut din unirea a doi gamer diferiţi, for- 
meazá la rîndul lui, în egală măsură, două feluri diferite de gameţi 
şi anume: 50 %.oosfere cu factorul С şi 50 % oosfere cu factorul g 
şi tot astfel 5095 polen cu factorul С şi 50% polen cu facto- 
„rul g; . 

— gametii femeli (С si g) si gameţii masculi (С şi g) au şanse 
egale de combinare între ei și dau naștere în Е, la trei tipuri de 
indivizi: А 


Fig. 4.1. Schema monohibridárii 
de tip Pisum. 
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Fig. 4.2. Demonstrarea. dominantei Si a segregării la monohibridarea de 
tip Pisum, prin ipoteza factorilor alelomorfi. 


25% indivizi cu boabe galbene, care conţin numai factorii 
GG, denumiți bomozigoti dominanţi; 

50% indivizi cu boabe galbene, care conţin cîte un factor de 
la fiecare părinte Gg, denumiți beterozigoți; 

25% indivizi cu boabe verzi, care conţin numai factorii gg, 
denumiți Pomozigoți recesivi. 

Deci, din punct de vedere genotipic, în F, segregarea la mono- 


„hibridarea Rp Pisum se produce ín rapar de 1:2:1, iar din 
е! \ 


punct de vedere fenotipic raportul este de 3 : 1. 
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4.4. CARE ESTE CORESPONDENTA DINTRE COMPORTAREA FACTORILOR 
EREDITARI MENDELIENI. (A GENELOR) ŞI COMPORTAREA 
CROMOZOMILOR IN DIVIZIUNILE CELULARE ? 


Pentru explicarea și interpretarea rezultatelor experienţelor 
sale, G. Mendel a presupus că la baza manifestării caracterelor ere- 
ditare trebuie să stea nişte factori interni materiali delimitabili. 
Factorii, care au fost apoi denumiți gene, au anumite caracteristici 
şi anume: іп zigot şi În corpul organismului se găsesc în perechi 
(un factor de origine maternă si altul de origine paternă); au o 
strictă individualitate; factorul dominant formează un cuplu co- 
mun cu factorul recesiv; nu sînt influenţaţi de condiţiile mediului 
înconjurător, deci: nu se modifică; cu ocazia- încrucişării se trans- 
mit prin gameţi, care aduc numai un factor din cuplul de factori 
pereche; cuplul desfăcut cu ocazia formării gameţilor se reface în 
zigot în urma, fecundării, însă în moduri diferite, dînd naștere fe- 
nomenului de segregare constatat în Е,; factorii nu se amestecă în- 
tre ei şi nu se influențează unii pe alții, cînd sînt într-un orga- 
nism hibrid. 

Ре baza acestei ipoteze factoriale s-a putut explica айт feno- 
menul dominanţei cât şi al segregării. 

Despre natura factorilor ereditari sau localizarea lor în anu- 
mii constituenți celulari, С. Mendel nu a făcut, la timpul său, nici 
o referire. Înainte de el s-au acumulat multe informaţii despre com- 
portarea cromozomilor în mitoză şi meioză, cît şi despre rolul lor 
în transmiterea ereditară de la o generaţie la alta. Se pare cà С. 
Mendel nu era în posesia acestor informaţii cînd a emis ipoteza fac- 
torilor alelomorfi. . 

Așadar, la un moment dat, atît cromozomilor cit și factorilor 
alelomorfi li se acordau rol important în ereditate. Cromozomii 
puteau fi văzuţi și studiați cu ajutorul microscopului, pe cînd exis- 
tenta factorilor, respectiv a genelor, era dedusă din, observaţiile 
făcute asupra comportării diferitelor caractere în experiențele de 
hibridare. În mod normal, s-a pus întrebarea dacă nu există vreo 
legătură între aceste două entităţi; dacă nu se pot stabili anumite 
relaţii între comportarea cromozomilor şi comportarea factorilor 
alelomorfi. — ' 

Pentru.a răspunde la întrebarea pusă, să presupunem o pe- 
reche de cromozomi omologi pe care о notăm cu Аа. În timpul 
meiozei I, perechea de cromozomi Aa se va despărți: cromozo- 
mul A va trece într-o celulă-fiică, iar cromozomul a în cealaltă 
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Fig. 4.8. Segregarea unei perechi de cromozomi (Aa) in urma meiozei I 
Si a meiozei II. > 
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celuli-fücá. În urma meiozei П si a transformărilor pe care le su- 
feri celulele haploide rezultate se formează gameţi cu cromozo- 
mul A $ gamej cu cromozomul a în număr aproximativ e 
(fig. 4.3). Acelaşi fenomen are loc atit la formarea gametilor mas- 
culi cît și a celor femeli. Cum fiecare din cele două tipuri de ga- 
meti femeli pot fi fecundaţi de oricare din cele două tipuri de ga- 
meg masculi se vor forma рой cu cromozomii: АА, Aa, 
аА şi aa, 

Dacă se urmărește modul de transmitere a factorilor care de- 
termină culoarea boabelor de mazăre (v. fig. 42) GG=bob galben si 
gz = bob „Verde, se constată că hibrizii din F, xu factorii Gg, 
produc două tipuri de вате; cu С si cu g pentru fiecare sex, ceea 
ce face ca în Ё, să apară patru clase de grupări de factori: GG, 
Ga, gG ў gg. Din exemplul dat rezultă o corespondență evidentă 
între modul de segregare și combinare a cromozomilor Аа si a fac- 
torilor Ga. : 

Combinajiile oromozomale AA si aa corespund genotipurilor 
homozigote ale generaţiei F, (GG si gg), iar Aa si a4 genotipurilor 
heterozigote ы i gG). Acest paralelism dovedeşte perspicacita- 
tea lui G, "A. саге a dat fenomenelor observate o explieajie 
bazată pe ipoteze care nu au putut găsi o confirmare în cunoştin- 
tele citologice decît mai târziu, În anul 1900, cînd principiile men- 
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deliene au fost redescoperite, ele au avut o rezonanță extraordi- 
пага, deoarece cunoştinţele asupra structurii și biologiei celulei, a 
procesului de formare a celulelor sexuale, cunoștințele asupra exis- 
tenţei şi proprietăţilor cromozomilor erau destul de avansate pen- 
wu са fenomenele ereditare prezentate de С. Mendel să nu mai 
constituie un secret pentru biologi. 

W. S. Sutton în U.S.A. (1903) si T. Boveri în Germania (1904), 
confruntind datele genetice cu cele citologice, au ajuns la conclu- 
zia că genele se găsesc în cromozomi. Genele alele сат hetero- 
Zigot segregà pentru cá și cromozomii ce poartă acele gene se- 
gregá (se desperechează) la formarea. celulelor sexuale. Fiecare fac- 
тог sau genă are un loc precis într-un anumit cromozom unde di- 
feritele gene sînt dispuse liniar. Astfel s-a născut teoria cromo- 
zomicá a eredității, care a contribuit la dezvoltarea geneticii. 


4.5. CUM S-A DESCOPERIT $1 S-A. DEMONSTRAT LEGEA COMBINARII 
INDEPENDENTE A FACTORILOR EREDITARI (A GENELOR) ? 


Experiențele de monohibridare au arătat modul de transmi- 
tere ereditară a unor caractere cînd s-au încrucișat doi genitori ce 
se deosebeau printr-un singur caracter, adică o pereche de gene. 
G. Mendel a studiat mai departe cazul cînd genitorii se deosebesc 
prin două caractere (două perechi de gene), adică a efectuat dibi- 
bridări (fig. 4.4). El a încrucişat, de exemplu, mazăre cu bobul 
de culoare galbenă (notat GG) şi formă rotundă (notat RR) cu 
mazăre cu bobul verde (notat gg) şi formă zbîrcită (notat 77). În 
- prima generaţie hibridă, toare plantele aveau boabe- galbene şi ro- 
tunde (GgRr). De aici rezultă. că cele două caractere sînt domi- 
nante. Prin autofecundarea hibrizilor din Е, s-a obținut generația 
F, în care circa 9/16 din plante aveau boabe galbene şi rotunde, 
3/16 aveau boabe galbene și zbîrcite, 3/16 boabe verzi şi rotunde şi 
1/16 boabe verzi si zbîrcite. 2 

Cind s-a urmărit fiecare pereche de caractere s-a constatat cà 
în Е, apar descendenţi de două feluri, în proporţie de 3:1, # că 
transmiterea unei perechi de caractere e independentă de transmi- 
terea celeilalte perechi. 

Rezultatele apărute în Е, se explică astfel: cei doi părinţi folo- 
sii Ча încrucișare au produs numai două tipuri de gameţi, cu fac- 
torii GR şi cu factorii gr, prin care cuplul de caractere galben- 
rotund, respectiv verde-zbircit, ajung împreună în aceeaşi oosferá 
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Fig, 4.4, Schema dihibridării și segregarea in F,. 


sau în același grăuncior de polen. Hibrizii din F, produc nu numai 
gameg in care caracterele, „galben“ si made (GR), respectiv 
„verde“ si „zbîrcit“ (gr) rămîn cuplate ca la părinţi, ci şi gameti 
cu o recombinare de gene: galben-z тс (Gr) şi verde-rotund (gR). 
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Rezultă deci cà ouplul de caractere ale părinţilor folosiţi se moste- 
nese nu numai legate ci si desfăcute, deoarece factorii respectivi 
se transmit independent la descendenţi și se combină liber în- 
tre ei, ; 

Aşadar, hibrizii din F, formează patru, feluri de gameti feme- 
ieşti si aceleaşi patru feluri de ратеуі bürbátesti într-un număr 
aproximativ egal, şi anume: GR, Gr, gR şi gr. Deoarece întîlnirea 
fiecărui fel de oosferă cu fiecare fel de polen are loc la întîmplare, 
se obţin în Е, cele 16 feluri de combinaţii care, grupate după feno- 
tip, dau raportul de segregare 9:3:3:1, caracteristic dihibridárii 
cu dominanţă. 

Fenomenul de transmitere independentă și libera combinare a 
factorilor se verifică, de asemenea, în experienţele de tribibridare, 
cînd cei doi părinţi care intră în încrucișare se deosebesc între ei 
prin trei caractere, respectiv trei perechi de gene, sau prin poli- 
bibridare, cînd părinţii se deosebesc prin mai multe perechi de 
gene. 


Алйх la hibrizii obţinuţi în urma trihibridării, сіт şi la cei re- 


тахай după polihibridare, segregarea apare pentru fiecare pereche 
de gene alele în parte după aceleași legi ca și pentru perechea de 
gene de la олара Aceasta dá posibilitatea ca fiecare alelă 
a fiecărei perechi de gene să se combine cu fiecare alelă a fiecă- 
reia din celelalte perechi de gene. Deci, perechile. de gene se com- 
portă, în combinarea lor, independent fiecare față de celelalte. 
Aceasta este de fapt esenţa legii descoperite de С. Mendel privind 
libera combinaţie a genelor. : 

La nivel citologic, acest fenomen se explică astfel: fiecare pe- 
reche de cromozomi omologi dintr-o celulă somaticá are un cro- 
mozom provenit de la mamá si.unul de la tată, fiecare cu cite o 
alelă a aceleași perechi de gene alele. Fiecare pereche de gene ur- 
mărită se găsește pe cite o pereche de cromozomi omologi diferiţi. 
De aceea numărul de factori care segregă independent între ei nu 
poate fi mai mare decît numărul de perechi a cromozomi omo- 
logi ai celulei respective, ` ; 

În diviziunea meiotică, orientarea cromozomilor omologi către 
cei doi poli ai fusului de diviziune se face la întîmplare, în ceea ce 
privește originea lor parentală. În acest caz este imposibil de sta- 
bilit după despărțirea lor, сі cromozomi materni se duc la un 
pol si câți cromozomi paterni se duc la celălalt pol al fusului. De 
aceea,  gameţii care se formează pot conţine orice tip de amestec 
între. cromozomii materni $1 paterni, respectiv -între genele locali- 
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zate în ei. Dacă toţi cromozomii proveniţi de la mamă ar ajunge la 
un pol $ cei de la tată la celălalt pol, nu ar mai exista o liberi 
combinare a genelor localizate în cromozomi, 

Pe măsură ce se măreşte numărul perechilor de gene alele im: 
plicate într-o încrucișare, creşte numărul de clase fenotipice, geno- 
tipice si numărul combinațiilor posibile între gameţii produşi de 
hibrizii din Е, cu ocazia înmulțirii lor, însă nu în raport direct. 
Fiecare pereche de gene alele adăugată la o încrucișare, măreşte de 
două ori numărul de clase fenotipice, de trei ori numărul de clase 
genotipice şi de. patru ori numărul combinațiilor posibile ale ga- 
meţilor produşi de Бү. . 

Numărul claselor fenotipice apărute în F, este egal cu numă- 
rul tipurilor genetice de рате formaţi de hibrid în F,. Cu alte 
cuvinte, numărul de clase fenotipice apărute la segregare, cît şi 
tipurile genetice de gameţi în Е,, reprezintă 2^. Numărul de clase 
genotipice in Е, este dat de 3" iar numărul de combinaţii posibile 
între gameţii Е, este 4^. În tabelul 4.1 sînt prezentate cîteva 
exemple în acest sens. Din acelaşi tabel se mai desprinde si faptul 
că pe măsură ce se mărește numărul perechilor de gene alele impli- 
cate în încrucișare, şansa. descoperirii formelor parentale homozi- 


TABELUL 4.1 


Caracteristicile genetice ale polihibridării eu dominanţă, in iunetie de 
numărul perechilor de gene alele implicate in inerueisare 
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gote în E, scade evident. Cînd participă o singură pereche de alele, 
cele două forme parentale pot fi identificate fenotipic și genotipic 
din patru combinaţii posibile; cînd sînt im licate două perechi de 
gene, cele două forme parentale trebuie identificate din 16 com- 
binaţii; cînd sint trei gene, identificarea, se face din 64 s.a.m.d. 

Asa cum s-a mai menţionat, datorită liberei combinári a pe- 
rechilor de gene în generaţia F, apar indivizi cu noi caractere, ca 
rezultat a unei întruniri laolaltă, într-un singur individ, a genelor 
ce existau mai înainte separate la diferite soiuri sau rase. Indivizii 
rezultați, numiți şi recombinate, au un rol important în evoluţie 
ca şi în ameliorarea plantelor și animalelor. 


4.6. ESTE POSIBILĂ DEZVĂLUIREA STRUCTURII. GENETICE 
A GAMETILOR PE CARE 11 FORMEAZĂ HIBRIZII IN Fi 
ȘI CONSTITUŢIA GENETICĂ A DESCENDENȚILOR ? 


Segregarea genelor, formarea. în egală măsură a diferitelor ti- 
puri de затей de către hibrizii în F, și stabilirea. structurii gene- 
tice a descendenților, respectiv a stării lor homozigote sau hetero- 
zigote, pot fi demonstrate şi dezvăluite prin încrucișări de veri- 
ficare cum sint retroincrucigarea sau backcrossul si testcrossul. 

Prin retroîncrucișare sau backcross se înțelege incrucigarea hi- 
bridului din F, cu unul dintre părinţi pentru a verifica modul de 
segregare şi structura genetică a gameţilor. 

Prin testcross se înţelege retroincrucigarea cu părintele recesiv 
pentru gena respectivă, sau încrucișarea descendenților dominant 
cu constituție genetică necunoscută cu părintele recesiv homozigot, 
pentru a verifica dacă forma dominantă este homozigotă sau hete- 
rozigotă pentru factorul sau factorii care determină nana. 

În studiile de genetică se foloseşte de obicei retroincrucigarea 
cu părintele гес. йу. În acest fel, fenotipul descendenților retroîn- 
crucișării reflectă exact natura. genetică а gameţilor formaţi în Fi. 

In cazul monobibridării tip Pisum, adică a unei încrucișări 
între mazăre cu boabe galbene (GG) cu mazăre cu boabe verzi (88), 
hibridul in F, (Gg) cu fenotipul dominant — boabe galbene — 
produce două tipuri de gameji: unii cu caracterul „galben“ (G) 
şi alţii cu caracterul „verde“ (g), în număr aproximativ egal. Prin 
autofecundarea plantelor din F, a apărut în F, o segregare feno- 
tipică în raportul 3 boabe galbene : 1 bob verde şi o segregare geno- 
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Raport fenotpic 1 1 
Fig. 4.5. Schema segregării la încrucișarea ana- 
lizatoarea a unui părinte heterozigot (Gg) cu părintele 
recesiv (gg). 


tipică în raportul 3 boabe galbene : 1 bob verde si o segregare geno- 
tipică în raportul 1 bob galben homozigot: : 2 boabe galbene hete- 
rozigote : 1 bob verde homozigot. f 

Cind G. Mendel a încrucişat hibrizi din prima generație 
(plante heterozigote cu boabele galbene) cu părintele recesiv (boabe 
zbircite), a obținut, din totalul plantelor, jumátate cu boabe gal- 
bene, care sînt heterozigote gi jumătate din plante cu boabe verzi, 
care sînt homozigote (fig. 4.5). 

Pentru a depista si stabili raportul dintre” plantele cu boabe 
galbene homozigote şi cele heterozigote apărute in Fə, s-a procedat 
în același fel. În cazul cînd raportul de segregare, în urma retro- 
încrucișării, a fost tot de 1:1 înseamnă că planta respectivă a fost 
heterozigotá (Gg). În cazul cînd toţi descendenții rezultați sînt he- 
terozigoți — cu boabele galbene — înseamnă cá planta respectiva 
a fost homozigotá (GG) (fig. 4.6). În toate situaţiile, homozigotul 
recesiv a produs gameţi pe A cu faotonul g, Aceasta inseamna са 
natura genetică a descendenților unei retroincrucişâri, CU astfel de 
genitor a depins numai de constituția genetică a celuilalt partener. 

În cazul dihibridării, cînd s-a inorucisat mazăre cu boabe gal- 
bene si rotunde (GGRR) cu mazáre cu boabe verzi si zbírcite (дегт), 
dezvăluirea structurii generice a gameyilor pe care îi fone oi 


101 


Scanned with CamScanner 


Raport genofpie 1:1 


Fig. 4.6. Schema segregárii la incrucigarea ana- 
lizatoare a unui părinte homozigot (GG) cu părin- 
tele recesiv (gg). 


hibrizii F, (GgRr) poate fi făcută tot prin încrucișarea dihibrizi- 
lor dii Е, cu părintele homozigot recesiv pentru ambele perechi de 
gene (fig. 4.7). În urma unei astfel de încrucișări au rezultat patru 
fenotipuri si genotipuri diferite, în proporție egală, şi anume: plante 
cu boabe galbene-rotunde (GgRr), plante cu boabe galbene-zbir- 
cite (Ggrr), plante cu boabe verzi-rotunde (ggRr) şi plante cu boabe 
werzi-zbircite (ggrr) Cele patru fenotipuri și genotipuri menţio- 
nate reflectă de fapt structura genetică acelor patru tipuri de ga- 
тей pe care îi formează dihibnzii în F,, $ anume: GR, Gr, gR, 
$i gr, pentru că părintele dublu recesiv homozigot a produs şi a 
participat la fecundare numai cu бате de acelaşi fel, cu struc- 
tura genetică g7. 

Identificarea plantelor homozigote gi heterozigote, ca si tipu- 
rile de heterozigoți care араг in urma segregării in Fp, se face tot 
prin încrucișare cu părintele dublu recesiv homozigot. 

.. “Din cele două exemple analizate mai rezultă o concluzie foarte 
interesantă și anume că numărul tipurilor genetice de gameyi for- 
maji de hibrizii în Е, este egal cu numărul claselor fenotipice apá- 
rute în Fs. i > 

. Pentru deosebirea organismelor homozigote de cele heterozi- 
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Sepregare 
. Fig. 4.7. Schema segregării la încrucișarea analizatoa- - 
re a unui dihibrid (GgRr) cu pătintele recesiv (5011). 


gote cu acelaşi fenotip, datorită genelor dominante, se procedează 
la autofecundarea indivizilor. respectivi şi „cercetarea. descendenților 
fiecărui individ. Indivizii care dau descendenţi asemănători. între ei 
$1 cu individul inițial, deci care, nu segregă, sint homozigoti. Orga- 
nismele Ja care apare fenomenul de segregare la descendenţi sint 
heterozigote. ; 


4.7, CUM SE MODIFICA RAPORTURILE MENDELIENE DE SEGREGARE 
IN CAZUL ACTIUNII NEFAVORABILE A UNOR GENE 
„ASUPRA VIABILITATII ZIGOTULUI SAU A INDIVIDULUI 


Raporturile de segregare mendeliene sint condiționate” şi de 
faptul dacă gameţii care poartă alelele unei gene se unesc intre ег — 


randomizat si dacă gameţii și zigoţii sint deopotrivă de viabili si 
viguroşi. Orice abatere. de la aceste condiţii alterează raporturile 
cunoscute. Una. din cauze care determină abaterea este si fenome- 
nul de letalitate. Letalitawea. reprezintă moartea zigotului sau a 
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unor organisme in diferite etape din dezvoltarea lor, înainte de a 
ajunge la virsta reproducerii. Fenomenul de letalitate este deter- 
minat de acțiunea unor gene care după gradul de acţiune se impart 
în mod convenţional în: gene letale, ce cauzează o mortalitate de 
peste 90%, gene semiletale, cu o letalitate între 50 si 90%, gene 
subvitale cu letalitate între 10 și 50% și gene cvasinormale cu o 
letalitate sub 1076. 

De regulă, gene letale sînt acelea care cauzează moartea orga- 
nismului in primele stadii de dezvoltare. Celelalte grade de letali- 
tate sint determinate de penetranga genelor letale, pentru cà mani- 
festarea unei gene letale este condiționată de natura genomului, de 
interacţiunea dintre gene şi de condiţiile de mediu. 

Genele care provoacă fenomenul de letalitate pot fi dominante 
sau recesive, în stare bomozigotá sau beterozigotă. 

Letalitatea poate fi zigotică, cînd se manifestă după formarea 
zigotului sau gametică, cînd apare în timpul diferenţierii game- 
plor. 

Letalitatea determinată de gene homozigot dominante. Pen- 
tru exemplificare se descriu experiențele lui L. Cuénot (1905). Din 


-incrucigarea Între şoareci cu părul de culoare galbenă s-a: obţinut 


în Е, o segregare de 2/3 din descendenţi de culoare galbenă ў 1/3 
de culoare neagră, adică un raport de segregare fenotipică de 2 : 1. 
Prezenţa culorii negre la descendenți denotă heterozigotia şoarecilor 
galbeni care au genotipul Gg. După cele cunoscute, la monohibri- 
darea de tip Pisum ar fi trebuit să apară o segregare în raport de 
3 galbeni : 1 negru. Raportul alterat obținut a dus la ipoteza că 
25% din descendenţii de culoare galbenă sint neviabili, mor înainte 
de a se naște, și anume cei care posedă gena С pentru culoarea gal- 
benă în stare homozigotă, adică GG. Gena G, care determină cu- 
loarea galbenă, are deci şi un efect letal in stare homozigotá. Soa- 
геси galbeni viabili sînt heterozigoţi ca si părinţii lor, adică au ge- 
notipul Gg, unde gena letală С în stare heterozigoti nu manifestă 
efecte fetal (fig. 4.8). 

Faptul că într-adevăr zigoţii cu genotipul GG mor în faza 
prenatală a fost confirmat de disecţiile făcute la femelele gravide 


^ . 


„de șoareci galbeni împerecheate cu soareci galbeni. Din embrionii 


formaţi circa 1/4 se opresc din dezvoltare şi se resorb, în timp ce 
restul embrionilor se dezvoltă normal dînd pui viabili. 

În alte experienţe, embrionii care arătau semne de degenerare 
au fost transplantati de la femela respectivă cu genotipul Gg de 
culoare galbenă în шеги] unei femele negalbene. Aici embrionii au 
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Fig. 4.8. Letalitatea determinatá de gene homozigote dominante la încruci- 
şarea între șoareci de culoare galbenă. (Segregarea genotipică de 1:2:1 şi 
fenotipică de 2: 1). 


continuat să se dezvolte normal o perioadă mai lungă ca de obi- 
cei, însă au murit totuși. Rezultă că organismul matern poate să 
aibă o oarecare influență asupra manifestării fenomenului de leta- 
litate, fără a-l suprima. | | 

Fenomenul de letalitate completă s-a constatat si la animale 
cum sînt: vulpile platinate, oile Karakul cu blăniţe brumării, crapii 
oglindă (fără solzi) și chiar unele caractere la om. La Drosophila 
melanogaster, 80% din mutaţiile spontane cunoscute în cromozo- 
mul X sînt letale. f 

Apariţia genelor letale se atribuie unor deranjamente in struc- 
tura moleculară a materialului genetic, adică a ADN. Se presu- 
pune că are loc o modificare a succesiunii bazelor azotate din lan- 
ful polinucleotidic și chiar substituirea ùnora din ele, ceea ce duce 
$i la modificarea codului genetic care determină sinteza proteme- 
lor, Aceste deranjamente tulbură metabolismul organismului fácin- 
/du-] incapabil de a efectua sintezele necesare autoconstruirii Corpu- 
lui şi deci a proceselor vitale. j í 
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TABELUL 42 


Letalitatea determinată de (jene recesive homozigote la încrucișarea 
Antirrhinum majus var. aurea 


Fenotip: Antirrhinum majus var. aurea х Antirrhinum majus var. aurea 


P Genotip: Aa 1 Аа 
i 1 р 1 
Р,  Genotip: aa “Aa Aa AA 
Fenotip: galben aurea aurea verde 
(neviabil) (normal) 


Segregarea genotipică 1:2:1 
Segregarea fenotipică 2: 1 


Letalitate determinată de gene homozigot recesive. Acest fe- 
nomen a fost pus în evidență de E. Baur (1930) la Antirrhinum 
majus. În cadrul acestei specii cu frunze verzi este o varietate „au- 
rea“ cu frunze: de. culoare verde-gălbuie. În urma autopolenizării 
plantelor din această varietate au segregat trei tipuri de plante: 
aurea, verde normal şi de culoare galbenă. Din aceste tipuri de 
plante, cele cu frunze de culoare galbenă au pierit. Deoarece plan- 
tele tip aurea au produs plante de culoare verde normală gi plante 
galbene înseamnă că sînt heterozigote și au genotipul Aa (tab. 4.2). 

De data aceasta, alela recesivă а, care în formă homozigotā 
produce culoarea galbenă a frunzelor (aa), are si efect letal asupra 
plantelor homozigote. La plante este mai uşor de observat segre- 
garea raportului de 1/4 a formelor letale, pentru că plantele afec- 
тале de letalitate nu pot asimila si pier în primele faze ale vieții 
lor, după epuizarea substanțelor de rezervă din semințe. 

Letalitate determinată de gene în stare beterozigotă. De exem- 
plu, gena Epiloia la om, într-o singură. doză, cauzează creşterea 
anormală a pielii, multe afecțiuni mintale si tumori, astfel cá or- 
ganismul heterozigot pentru această genă moare foarte tînăr. Ast- 
fel de leralitate apare si în urma tratamentelor cu raze X a orga- 
nelor de reproducere. Spermatozoizii de la masculii de Drosopbila 
trataţi cu raze X au cauzat moartea indivizilor care au “rezultat în 
urma fecundării cu astfel de spermatozoizi. 

Letalitatea, ca și alte manifestări fenotipice, poate fi influen- 
{алй uneori de condiţiile de mediu. Tb. Dobzbanshey demonstrează 
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că -anumite penotipuri ale speciei. Drosophila psendoobscura. apar 
normale cînd cresc la o temperatură de 16,5"C si letale la tem- 
peratura de 25,5°С, 

„Din punct de vedere practic, este adesea necesar să se cunoască 
dacă în genotipul unui organism sau grupe de organisme există 
factori letali recesivi care, deşi nu au nici un efect vizibil în stare 
heterozigotă, constituie totuşi un pericol pentru indivizii care îi 
posedă în cazul cînd devin токкон. Pentru aceasta s-au elabo- 
rat metode speciale cu ajutorul cărora se poate demonstra exis- 
tența si aprecia acţiunea unor factori letali. Metoda cea mai frec- 
vent folosită este consanguinizarea, adică încrucișarea între soră şi 
frate sau încrucișarea hibrizilor din F, cu părinţii respectivi. Pre- 
zența letalilor recesivi se presupune atunci cînd urmașii de la ast- 
fel de încrucișări арас în număr mai mic decît la incrucisirile de 
control. 


48. O СЕМА CONDITIONEAZA INTOTDEAUNA NUMAI UN ANUMIT 
FENOTIP SAU POATE SĂ AIBĂ MAI MULTE EFECTE FENOTIPICE ? 


Răspuns la această întrebare a dat însuşi С. Mendel, care а 
constatat la mazăre că o genă a afectat în acelaşi timp culoarea 
florilor (roşu sau alb), culoarea seminţelor (gri sau brun) şi pre- 
тепа sau absenţa petelor roşietice pe nervurile frunzelor. Obser- 
vati ulterioare au permis să. se conchidă cà într-adevăr sint mai 
multe situații cînd o singură genă este capabilă să determine în 
acelaşi organism două sau mai multe caractere diferite între ele. 
Astfel de gene s-au numit pleiotrope sau cu efecte multiple, iar fe- 
nomenul pleiotropie. 

La Drosophila au fost puse în evidență multe gene pleiotrope. 
Printre formele care se abat de la tipul standard este cunoscută 
mutanta cu aripi scurte (vestigiale). Acest caracter este determinat 
de o genă recesivă numită „genă vestigială“ sau „gena aripii“. Cînd 
se compară forma standard cu aripi normal dezvoltate cu forma 
cu aripi vestigiale, pe lingă această diferență evidentă se mai con- 
stată micșorarea numărului de ovule în ovare, o fecunditate scă- 
тшй, modificarea poziţiei perigorilor de pe corp şi a aripilor balan- 
siere si alte modificări morfofiziologice. 

Ca exemplu de gene pleiotrope pot fi luate genele care deter- 
mină letalitatea, La om este cunoscută anemia datorită prezenței 
globulelor roşii în formă de seceră. Formele homozigote pentru 
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această genă produc ре lîngă anemii şi alte efecte, cum sînt: mă- 
rirea splinei, insuficiență cardiacă, paralizie, boală de rinichi si le- 
ziuni de piele. Toate aceste efecte multiple ale unei gene sint atri- 
buite unui singur efect de natură biochimică, poate enzimatică, care 
afectează multe şi variate reacţii chimice implicate în modificarea 
mai multor caractere, fără o legătură strinsa între ele. De aceea, 
mai mulți geneticieni apreciază că majoritatea genelor sint pleio- 
trope, cu un efect fenotipic primar mai evident, 

Chiar și în elis simple, cînd se compară, de exemplu, 
plante de mazăre cu flori de culoare roşie homozigote pentru alela 
dominantă CC, cu plante de mazăre cu flori de culoare albă 
homozigote pentru cc, se evidențiază numai schimbările. fenotipice 
datorate diferenței dintre alela C și alela c, fără a putea spune 
care este efectul integral a fiecărei gene C sau c asupra aceluiași 
organism. Pentru а putea stabili eventualul efect pleiotrop а lui C 
sau c este necesar să se compare plantele cu genele CC şi genele 
cc, cu plante în care nu este nici unul din acești factori. Astfel de 
absente fizice de gene se pot realiza prin fenomenul de deficiență 
cromozomală. 


4.9. SE POATE CA LA REALIZAREA FENOTIPICĂ A UNUI CARACTER 
SĂ COLABOREZE DOUA SAU MAI MULTE GENE ? 


Da. Descoperirea şi explicarea legilor lui G. Mendel se ba- 
zează pe situaţiile cele mai simple, cînd o pereche de caractere este 
determinată de o singură pereche de gene. În cele mai multe cazuri 
însă, pentru exteriorizarea unui singur caracter colaborează mai 
multe perechi de gene. Din interacţiunea lor pot să apară în des- 
cendență caractere cu totul noi, iar în F, о segregare care, aparent, 
se abate de la raporturile mendeliene clasice. Perechile de gene care 
colaborează mu ocupă același locus în cromozomi (deci nu sînt 
alele), ci se găsesc în locusuri diferite, de aceea se numesc gene 
nealele. У 

Їп cele ce urmează ne vom referi numai la fenomenele de in- 
teracţiune Între genele nealele, cum sint: complementaritatea, epi- 
stazia şi polimeria. к 

Deoarece producerea uáui fenotip este dependentă de între- 
gul complex de gene purtate de genom, apare aproape imposibil 
să se studieze acțiunea unei gene in totalitatea interacțiunilor ce 
pot avea loc. De aceea se studiază şi se exemplifică adesea cele 
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Acţiune complementară la încrucișare: 


mecolorate $1 segregarea în F, 


* Pentru simplificarea diagramei, ref: 
este homozigotă şi comună ambilor părinţi. 


mai simple cazuri $i anume cînd m 
pendentă de interacțiunea а două 
digenică. 


1. Interacțiunea complementară a genelor. 


atunci cînd două sau mai multe 


a determina un caracter pe care nici una 


poate determina singură. 
mentare, Un exemplu, în acest 
două soiuri de porumb, ambele cu 
тийе genetică diferită, aaCCRR și 
obținut о formă nouă cu boabe co 
rut două grupe fenotipice în. rap 


gene nealele, 


TABELUL 4.3 


n intre forme de porumb eu hoabe 
in raportul 9:7 


к Fenotip : necolorat necolorat 
Genotip : aaCCRR x AAccRR 
Fenotip : colorat 
Genotip: AaCcRR* 
9 
Gametii AC Ac ac ac 
d 
AC AACC AACc . Аасс AaCc 
colorat colorat colorat colorat 
meme [cnezi alee: d 
Ac AACe AAcc AaCc Aacc 
colorat necolorat colorat necolorat 
MENORES VINE 4 
ac AaCC AaCc аасС ааСс 
colorat colorat necolorat necolorat 
Меш: р сырын ea 
АаСс Aacc . ааСс аасс 
ас colorat necolorat necolorat necolorat 


ezizile se fac numai la genele A şi C, deoarece gena R 


anifestarea unui caracter este de- 


adică ereditatea 


Fenomenul apare 


gene nealele coopereazá peniru 


din ele nu-l posedă si nu-l 
Astfel de gene se numesc gene comple- 
sens, îl constituie 1 


încrucișarea între 


boabe necolorate, dar cu consti- 
AAccRR (tab. 4.3). În Р, s-a 


lorate (AaCcRr). În F, au apa- 


ortul de segregare de 9 boabe co- 
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loràte : 7 boabe necolorate, care reprezintă de fapt raportul clasic 
de (9:3:3:1), în care, însă, ultimele trei categorii au același 
fenotip. Apariţia în Е, si în Е, a caracterului nou — boabe colo- 
rate — se explică prin prezența concomitentă si colaborarea a două 
gene dominante nealele și complementare C si R, care numai im- 
preună pot determina apariţia culorii aleuronei. 

2. Interacțiunea epistaticá а genelor nealele este fenomenul 
cînd una din gene împiedică manifestarea alelei dominante a celei- 
lalte gene nealele. Gena care împiedică sau maschează manifestarea 
unei alte gene dintr-o altă pereche de alele se numeşte genă epista- 
сй, iar gena a cărei manifestare este mascată de o genă nealelă, 
adică de o genă epistatică, se numește genă bipostatică. Deci, epista- 
zia implică hipostazia, așa cum dominanța implică recesivitatea. 
Dominanţa este însă un fenomen care apare cînd o alelă într-un 
heterozigot maschează manifestarea fenotipică a celeilalte alele de 
la același locus (dominanța gi recesivitatea are loc între gene alele). 

În cazul epistaziei, două gene diferite nealele afectează acelaşi 
caracter al organismului, expresia uneia acoperă sau opreşte ex- 
presia. celeilalte. Genele epistatice pot fi dominante sau recesive. 

Acţiunea epistaticá. a unei gene dominante nealele. Acest fe- 
nomen a fost depistat si explicat de Н. Nilsson-Eble (1909—1911), 
care a încrucişat Avena fatua cu boabe negre cu Avena sativa cu 
boabe albe. Boabele formare de genitorul matern au fost de cu- 
loare neagră (în astfel de experienţe zigoţii formati de planta mamă 
reprezinta deja generaţia F,). Plansele dezvoltare din aceste boabe 
au produs la rindul lor, іп F, boabe în raport de 12 negre: 
3 gri : 1 alb. 

Pentru explicarea acestor rezultate s-a presupus că varietatea 
parentală cu boabe negre este determinată de două gene dominante, 
N pentru negru și G pentru gri, ambele homozigote şi localizare în 
perechi de cromozomi diferiţi. Alelele lor recesive n, respectiv g, se 
găsesc la părinţii cu boabe de culoare albă, de asemenea sub for- 
má homozigotă. Deci, cei doi părinţi au următoarele formule gene- 
tice: negru = NNGG, alb = nngg. Din incrucigarea lor rezultă 
cele prezentate în figura 4.9. 

Boabele de culoare neagră din F, au avut genotipul NnGg, de- 
oarece gena N este epistatică față de gena С, denumită hipostatică. 
Acest efect este evident si la genotipurile segregate în F,; toate care 
au gena N în stare homo- sau heterozigotă manifestă fenotipul 
„boabe de culoare neagră“ (12 clase din cele 16). Gena dominantă 
С în stare homozigotă si heterozigotă determină fenotipul specific 
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Fig. 4.9. Acțiunea epistatică a unei gene dominante nealele la încrucișarea 
între Avena fatua (boabe negre) X A.sativa (boabe albe). Segregarea in Fa 
este іп raport de 12:3; 1. 


— culoare gri — numai în absența lui N, adică la indivizii cu nz 
(3 cazuri din 16), 

Fenomenul epistaziei de dominanţă a fost obser 

i үш Y încrucișării între două rase de găini de 

ghorn și Wyandotte. ` ; 

Penajul alb al rásei de găini Leghorn alb este. adesea, complet 

dominant asupra penajului de culoare neagră sau altfel colorat. La 


vat şi la păsări, 
culoare albă: 
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alte rase de găini, cum sint Wyandotte alb sau Plymouth Rock alb, 
culoarea albă a penajului este recesivă față de penajul colorat, da- 
torită unei gene distincte de cea care produce culoarea albă la rasa 
Leghorn. Experiențele au arătat că Leghornul alb are o genă color 
şi o genă care inhibă manifestarea ei. Deci, Leghorn alb este, din 
punct de vedere genetic, o rasă colorată care nu-și poate manifesta 
culoarea corespunzătoare datorită unei gene inhibitoare. Dacă no- 
тат inhibitorul cu / si gena color cu C, rasa Leghorn alb are for- 
mula genetică /1СС şi rasa Wyandotte icc. Din încrucișarea în- 
tre aceste rase s-au obţinut in F, pui de culoare albă, din cauza 
genotipului J;Cc. Cind metişii din Е, s-au încrucișat între ei au 
rezultat in F, circa 13/16 pui albi şi restul 3/16 pui colorați. Aceste 
rezultate concordă cu cele din figura 4.10. 'Toate păsările care în 
F, au avut inhibitorul în forma sa dominantă, / sau II, sînt de 
culoare albă. Păsările fără inhibitorul I, însă cu genele C sau CC, 
au penajul colorat, pentru că producerea de cromogen a genei C 
nu poate fi inhibata de acțiunea inhibitorului recesiv, пісі chiar 
cînd se găseşte în stare homozigotă (ii). 

Acţiunea epistatică a unei gene recesive mealele. Acest feno- 
men a fost observat la moştenirea culorii părului la şoareci. S-au 
încrucişat două rase: una de culoare neagră (ААсс) cu alta de cu- 
„loare albă (aaCC), care poartă (dar mu exteriorizează) genele pen- 
tru fenotipul sălbatic (aguti). În Е, toți indivizii au fost de cu- 
loare cenușie (CcAa), culoarea tipului sălbatic. Cînd indivizii din Е, 
au fost încrucişați între ei au rezultat în Е, trei fenotipuri, si 
anume: 9/16 indivizi de culoare cenușie, 3/16 indivizi de culoare 
neagră şi 4/16 indivizi de culoare albă (fig. 4.11). Cum se explică 
aceste rezultate: culoarea cenugie se datorește prezenţei în același 
genom a genelor dominante C şi A și a interacțiunii dintre ele; cu- 
loarea neagră apare ca rezultat al interacțiunii dintre genele AA 
Şi c, iar culoarea albă este determinată de genele aa în interacțiune 
cu gena C şi de genele ccaa. De aici rezultă că gena recesivă aa in 
stare homozigotā este epistatică față de gena C, care nu-şi. mai 
poate exercita rolul ei de genă complementară aşa cum s-a ma- 
nifestat în interacțiune cu gena A, şi nu-și poate exterioriza feno- 
tipul „color“ pe care îl regizează. - 

3. Polimeria ван poligenia este fenomenul cînd un. caracter 
cantitativ sau o însușire calitativă este determinată ereditar de mai 
multe gene nealele cu acţiune asemănătoare și simultană. Genele 
respective se numesc poligene, gene polimere sau factori multipli. 

Polimeria poate fi cumulativă, cînd intensitatea fenotipului 

x 
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i á la incru- 
Fig. 4.10. Diagrama segregării în cazul epistaziei de dominant 
cigarea Ё două rase de găini: Leghorn alb x Wyandotte alb. Raportul de segre- 
gare este de 13:3. ` 


113 


8 — Intrebări și răspunsuri din genetică 


Scanned with CamScanner 


acc AAcc 


Fig. 4.11. Segregarea caracterelor in cazul epistaziei de recesivitate la incru- 
cișarea a două rase de şoareci, Raportul de segregare este de 9:3:4. 


creşte proporțional cu numărul de poligene dominante care le de- ` 


termină, şi necumulativă, cînd fenotipul, deşi poligenic, se mani- 
festá cantitativ ca şi cum ar fi determinat de о singură genă. 

A. Ca exemplu de polimerie cumulativă poate fi dată una din 
experienţele lui H. Nilsson-Eble, şi anume aceea în care a încru- 
cişat soiuri de grîu cu boabe roşu intens cu soiuri de grîu cu 
boabe albe. În Е, plantele au avut boabe de un roşu mai deschis 
decît părintele roşu homozigot, o culoare intermediară. Este de re- 
tinut că în cazul polimeriei, genele sînt nealele şi „echivalente, de 
aceea nu există dominanţă. În Е, a obținut о segregare de 15 com- 
binaţii cu boabe ае. culoare roșie şi 1 combinaţie cu boabe albe. 
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Cele 15 combinaţii cu boabe colorate in roşu s-au putut grupa, 
după intensitatea culorii, în patru grupe fenotipice: roşu intens, 
roşu, rogietic si roşu pal. Urmărind în descendență comportarea 
plantelor obţinute де la fiecare grupă s-a constatat că din. boabele 


cele mai intens colorate au rezultat numai plante cu boabe, de un ` 


roşu intens, denotind homozigotismul lor. Toate plantele . dezvol- 
tate din celelalte trei clase de boabe au segregat, fiind heterozigote, 
Din boabele de culoare albă au crescut plante cu boabe albe, deci 
homozigote. Pe baza raportului de segregare obținut la 15 : 1, s-a 
presupus că fenotipurile parentale ar fi determinate de două perechi 
de gene nealele dominante, situate în perechi de cromozomi omo- 
logi diferiţi, care determină separat culoarea roșie. Dacă notăm cu 
R gena pentru culoarea roşie apare situaţia din tabelul 4.4. 
Intensitatea culorii boabelor este în funcţie de doza genelor 
R, şi Ra. Fenotipul rogietic al boabelor din F, se explică prin pre- 
zenta în genotipul său a numai două gene dominante, adică jumă- 


TABELUL 4.4 


Segregüren culorii boabelor de griu în cazul polimeriei cumulative 


Р Fenotip : roșu alb 
Genotip : RIRI RR; x түз 
FE. Fenotip : S rosietic 
У Genotip : Rar Rat, 


Gamefii 


pur RR, Tar, пв, па 


RiR, mnn | RRR | Вак. | Виа 
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Ce 


tate din cîte posedă părintele cu bobul roşu. În generaţia Е,, toţi 
dir id : А 

zigoţii care au avut în genotipul lor gene dominante іп doze va- 
riabile reprezintă boabele colorate de diferite nuanţe, în funcţie de 


doza acestor gene. Zigotul, care are în genotipul său toate cele 
patru gene dominante, reprezintă bobul roșu închis. Zigoţii cu trei 


gene R au boabe de un roşu mai deschis; la cei cu două gene R, cu- 


loarea este şi mai deschisă (roşietică), pentru ca, zigogii cu numai un 
R să aibă boabe de un roşu-pal. În combinaţia unde nu este nici 
o genă R, zigoţii au produs plante cu boabe de culoare albă. 

în încrucișări dintre alte soiuri de grîu cu bob roșu si bob 
alb, Н. Nilsson-Eble a observat în Е, o segregare de un bob de cu- 
loare albă la 63 de boabe colorate, ceea ce a sugerat existenţa a 
trei perechi de gene alele diferite, capabile fiecare să producă cu- 
loarea roșie. 

Dacă genitorul cu bob roșu este reprezentat prin genomul 
RR R,R>RoRo, iar бепітогш cu bob alb prin genomul 7ar,7a727a7a 
în Е, va apare genotipul Rar, Ryr;Rsrs si fenotipul intermediar în- 
tre roşu şi alb. În F, segregă indivizi cu boabe de un roşu de di- 
ferite imtensități (6 grupe de nuanţe), funcţie de doza de gene R 
pe care o conţine fiecare, $ anume: 


grupa: 6R 5R 4R 3R 2R 1R OR 
proporţia din total: 1/64 6/64 15/64 20/64 15/64 6/64 1/64 
proportia: 1-:6-:5.15-:20-: 155: 6 i i 


Distribuţia celor 64 de indivizi ai generaţiei Fə în grupe după 
numărul de gene dominante, este regulată şi poate fi exprimată prin 
curba. de distribuție simetrică a frecvenţei. Rezultă deci că o distri- 
bugie binomială obținută nu trebuie să fie întotdeauna rezultatul 
factorilor de mediu și nu este o dovadă pentru susținerea concepției 
că materialul cercetat este alcătuit din indivizi care sînt genotipic 
reciproc identici, 

B. Polimeria necumulativá este mai таг întîlnită în natură. În 
literatura de specialitate este frecvent citată experiența lui С.Н. 
Sbull, care a încrucișat Capsella bursa-pastoris cu fructe de formă 
triunghiulară cu Capsella baegeri cu fructe de formă ovoidală 
(fig. 4.12). Desi forma triunghiulară a fructului este determinati de 
două perechi de gene nealele dominante — CC şi DD —, care în 
Е, apar în diferite doze în cele 15 combinaţii, caracterul respectiv 
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CAPSELLA BURSA PASTORIS CAPSELLA MEFGERI 
AABB aabb 


Fig. 4.12. Diagrama polimeriei necumulative. 


nu este afectat cu nimic în intensitatea manifestării lui, Deci, efectul 
celor două: perechi de gene nu se cumulează. : 

Cu тоате excepţiile menționare, privind modul de transmitere 
a unor caractere de la părinți la urmaşi si în special abaterile de la 
raporturile de segregare mendeliene în Fp, principiile şi legile men- 
deliene nu și-au știrbit cu nimic valabilitatea, Toate exemplele date, 
şi altele care mai sînt în natură, trebuie considerate ca abateri apa- 
rente de la legile mendeliene despre ereditate. 
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4.10, CE SE ȘTIE DESPRE DETERMINISMUL GENETIC AL CARACTERELOR 
CANTITATIVE ŞI CUM SE MOSTENESC ACESTEA ? 


Înainte de a răspunde la această întrebare, este necesar să defi- 
nim noţiunile de caracter calitativ şi de caracter cantitativ, ca я 
noţiunile corespunzătoare de variabilitate fenotipică. discontinuă si 
variabilitate fenotipică continuă. 

Caracterele calitative sint trăsăturile unui organism care-l fac 
să se deosebească categoric de un alt organism, Diferenţele calita- 
tive împart indivizii în tipuri distincte, fără legături prin interme- 
diari. Cele mai tipice prezintă stări alternative ca: prezența aristelor 
la griu — lipsa lor, prezența coarnelor la animale — lipsa coarne- 
lor, prezența pigmentului — lipsa: pigmentului, pigment de'o cu- 
Іоаге — pigment de altă. culoare, formă cu un aspect.— formă cu 
alt aspect etc. În analizele genetice, С. Mendel, са şi alţi cercetători, 
au experimentat îndeosebi cu caractere calitative. Caracterele cali- 
tative sint determinate adesea de una sau două perechi de gene, iar 
efectul fluctuaţiilor mediului înconjurător asupra lor poate fi imper- 
ceptibil, sau exercită о influență cu mult mai mică decît una sau 
două perechi de gene asupra aceluiași caracter. Din aceste conside- 
rente, în urma încrucişărilor араг fenotipuri distincte, bine contu- 
rate, cu dominanță completă sau incompletă, ceea ce determină o 
variabilitate discontinuă. З 

Caracterele cantitative se caracterizează prin următoarele: se 
apreciază cantitativ prin măsurare, cîntărire, numărare, cronome- 
trare etc., de aceea se mai numesc şi caractere metrice; sint deter- 
minate, adesea, de mai multe gene 5i nu pot fi separate uşor şi cate- 
goric pe clase de fenotipuri; sînt putemic influențate de. condiţiile 
de mediu și prezintă o variabilitate: continuă, adică fenotipuri cu 
valori cuprinse între cele mai mici si cele mai mari valori, ca un 
şir continuu de fenotipuri. Variabilitatea unor asemenea caractere 
se studiază cu ajutorul statisticii variațiilor aplicată la obiectele 
MEN adică prin biometrie, 

„După definirea a ceea ce se înţelege printr-un caracter cali- 
tativ și un caracter cantitativ, este necesar să precizăm că această 
clasificare este destul de arbitrară; nu se poate trage o linie de 
demarcaţie clară între cele două categorii de caractere. С. Mendel 
însuși a încrucișat mazăre cu tulpina înaltă cu mazăre cu tul- 
Pina pitică (caracter cantitătiv) și i-a fost totuși foarte uşor să se- 
pare cele două categorii de plante. Moștenirea unor culori (carac- 
tere calitative) se face astfel că uneori apare o variabilitate conti- 
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nui care nu poate fi prinsă în clase distincte. Atit caracterele can- 
titative cit şi cele calitative pot fi apreciate cantitativ prin metode 
biometrice. 

Determinarea genetică a caracterelor cantitative. Discutind 
despre caracterele calitative s-a menţionat, printre altele, că majo- 
riatea lor sînt determinate ereditar de factori discontinui în nu- 
măr mic (1, 2 sau 3). Care este atunci situaţia privind determinarea 
caracterelor cantitative? Este posibil ca și acestea să fie determi- 
nate de gene? Multă vreme nu s-a putut da un răspuns acceptabil 
acestor întrebări. După descoperirea fenomenului de polimerie cu- 
mulativă s-a conchis cá, in general, caracterele cantitative sint și 
ele determinate de factori ereditari discontinui, după tipul polime- 
riei complexe, adică de mai multe gene localizate în cromozomi 
omologi diferiți. Deci nu este vorba de o categorie specială de gene, 
ci de о serie de gene independente, în care fiecare contribuie cu 
о anumită cantitate la determinarea caracterelor cantitative. Este 
ceva asemănător cu exemplul referitor la apariţia unor grupe de 
boabe de grîu colorate într-un roşu cu intensități diferite, în func- 
Че de doza în care s-a găsit factorul (R) pentru această culoare. 
Тот atunci s-a precizat că numărul de clase fenotipice din F, este 
determinat de numărul de perechi de gene polimere ce apar la cei doi 
părinţi. De aceea curba de variaţie binominală, obţinută la analiza 
unui caracter cantitativ, este asemănătoare cu curba de variaţie a 
aspectului fenotipic al indivizilor din F, în cazul polimeriei cumu- 
lative la caracterele, calitative. Această identitate între modul de 
determinare polimerá a caracterelor calitative si a celor cantitative 
face să apară și mai clară relativitatea clasificării caracterelor orga- 
nismelor. în cantitative şi calitative. De aceea, unii autori au con- 
venit să numească caractere calitative cele care sînt determinate de 
un număr mic de gene (1, 2 sau 3) şi cantitative cele determinate 
de interacţiunea aditivă a unui număr mare de gene. 

„Ereditatea caracterelor cantitative, Caracteristicile caracterelor 
cantitative afectează modul de transmitere gi apariţia în descenden- 
tă a acestora, care este diferit de al caracterelor calitative. În lipsă 
totală de dominanţă sau semidominanţă, hibrizii în F, sînt uniformi 
și intermediari fenotipic fâță de cei doi părinţi. În generația Fo 
apar caractere cantitative cu valori apropiate de F, și cu о varia 
tate mai mare. Pentru apariţia unei dominante in F, şi a unei segre- 
gări evidente în F, este necesar ca genitorii să posede caractere can- 
titative foarte diferite, Lipsa dominanței determină o variabilitate 
de tip binomial atît în F; cit şi în Fẹ: Cu cât creşte numărul de 


119 


Scanned with CamScanner 


perechi de gene care afec- 

Pate Bpuburl E tează un caracter cu айг se 
măreşte și numărul de clase 

| al descendenților în Е,, așa 


cum este ilustrat în figura 
4.13. Оа numărul de clase 
este mare, influența condi- 
Le filor de mediu face ca unii 


indivizi, aparţinători unei 

clase anumite, să se abată 

de la clasa fenotipicá res- 

pectivă, căpătînd valori mai 

( mari sau mai mici care con- 

O pereche de gene implicate duc la situarea lor ca valoare 

fenotipică in spaţiile dintre 

clasele determinate de nu- 

mărul de perechi de gene 

[| 2 implicate în conditionarea 

à caracterului respectiv. 1n fe- 

Două perechi d gene implicare. lUl acesta, numărul de clase 

în F, devine mai mare, cu 

> intervale mici între ele, ceea 

Кя се generează în ultima in- 

Stant un șir continuu de 

S fenotipuri, adică clasele fe- 

Trei perechi de gene implicate пойрке trec pe nesimţite 
unele în altele. 

Numărul de perechi de 
gene polimere implicate în- 
tr-un efeot cumulativ deter- 
mină in F, prezența feno- 

Multe perechi de gene implicaje tipurilor. asemanatoare ра- 

Fig, 4,13, Dependenţa numărului de titor ишпен, adic obti- 
clase fenotipice de numărul de perechi de nerea de Benoupun extreme 
gene care determină un anumit caracter CU multe gene polimere cu, 
cantitativ, efect cumulativ. Dacă la po- 
r aom limeria а două perechi de 
Bene combinaţiile extreme apar cu o frecvență de 2/16, la trei pe- 
rechi de gene cu o frecvență de 2/64, ajunge ca la 10 perechi de 
Bene să apară o frecvenți de 2/1048576. Deci frecvenţa formelor 
Parentale scade cu 4n (n — numárul de gene polimere aditive). De 
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aici se mai desprinde și o altă concluzie şi anume că atunci, cînd 
numărul genelor este mare, în mod practic toţi indivizii din F, 
au o constituţie genetică heterozigotă, cu un număr extrem de mare 
de combinaţii. Cele mai frecvente combinaţii sint cele cu un numar 
mediu de gene polimere (față de ambii genitori), iar frecvenţa geno- 
tipurilor cu un număr mai mare sau mai mic de gene polimere scade 
pe măsură ce se îndepărtează de valoarea, medie. Șansa de a putea 
descoperi un anumit fenotip, adică o anumită distanţă faţă de medie, 
descreşte, pe măsură ce crește numărul perechilor de gene determi- 
nante, Este posibil să identificăm numărul de gene ce determină 
un caracter numai dacă sînt în număr de 1—3 perechi. Cînd nu- 
mărul lor este mai mare de trei este aproape imposibil să se cu- 
noască exact cite gene polimere sint implicate în manifestarea unui 
fenotip. În aceste cazuri, se poate obține o informare asupra numă- 
rului aproximativ de gene polimere aditive, numai prin măsurarea 

(prin metode statistice) variaţiei populaţiei față de fenotipul mediu. 

Evidenţa conclusivă a ipotezei genelor polimere în determinarea 
caracterelor cantitative a fost obţinută prin studiile făcute de 
E. M. East în anul 1905 asupra transmiterii ereditare a lungimii 
ştiuleților de porumb și a lungimii florilor plantelor de tutun. 

În prima experiență a încrucişat O varietate & porumb dulce cu 
уйшен lungi (Black Mexican) cu o varietate pentru floricele cu 
ішер scurți (Tom Thumb). În Е, lungimea stiuletilor a fost inter- 
mediară celor doi genitori, iàr gradul de variabilitate a fost media 
părinţilor respectivi. În F, a apărut o variabilitate în lungimea ştiu- 
Їеог mai mare decit în Е, şi anume cu o amplitudine cuprinsă 
între cel mai scurt stiulete al genitorului cu ştiuleți scurți şi cel mai 
lung stiulete al genitorului cu știuleţi lungi (fig. 4.14.). 

_ Știuleţii au fost aranjaţi în clase cu intervalul de 1 cm lun- 
gime, În fiecare clasă s-a notat numărul de indivizi cu valoarea 
glasei respective, ceea ce dă frecvenţa indivizilor pe clase de distri- 
butie în șirurile de variaţii respective. 

Cu toate că populaţia F, studiată de E. M. East a fost foar- 
te mare, puţine din plantele acestei generaţii au ajuns la dimensiu- 

‚ nile extreme ale știuleților de la cei doi genitori si nici una n-a 
avur valori care sá depăşească aceste extreme, Majoritatea indivi- 
zilor din F, s-au grupat aproape simetric în jurul lungimii medii 
a stiulegilor întregii populaţii, care este apropiată de media lungimii 
ştiuleților din F,. Cele menționate sînt ilustrate si în graficele din 
figura 4.15. Creşterea variabilității în generaţia F, faţă de F, se 
explică pe baza ipotezei genelor polimere aditive, adică fiecare genă 
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afectează lungimea știuletului cu o anumită cotă-parte și toate își 
cumulează efectul pentru a-i determina fenotipul complet. — , : 
Exemple de acest fcl se pot cita multiple. Ceea ce însă consi- 
derăm esenţial să se rețină este că ereditatea caracterelor cantitative 
depinde de gene care sînt supuse aceloraşi legi de transmitere și 
care au aceleași proprietăţi ca genele ale căror transmitere şi pro- 
prietăţi sint evidenţiate prin diferente calitative. . 
Avînd în vedere faptul că unele caractere cantitative au impor- 
tanță economică, studiul acestora constituie un obiectiv principal în 
procesul de ameliorare a plantelor si a animalelor. Aşa se explică 
şi conturarea unei ramuri a geneticii denumită genetică cantitativă, 
care se ocupă cu studiul transmiterii ereditare a acelor diferențe 
dintre indivizi care sint mai mult de grad și nu de tip, cantitative 


nu calitative. 


4.11. CARE SINT CONSECINȚELE DETERMINĂRII POLIGENICE 
A CARACTERELOR CANTITATIVE ? 


Aspectul poligenic complex al caracterelor. cantitative creează 
unele dificultăţi în munca amelioratorilor, pentru că foarte greu, se 
рот uni Într-un genotip două sau mai multe caractere cantitative 
valoroase. Dacă fiecare caracter este determinat de numai zece 
perechi de poligene aditive se'subinyelege cit de greu şi cit de rar 
se pot obține, după încrucișare, indivizi care să întrunească în acelaşi 
genotip тоате cele 20 de perechi de gene favorabile. De aceea, el 
trebuie să se mulțumească si atunci cind obţine forme. care întru- 
nesc un număr de gene polimere cumulative, numai cu ceva mai ma- 
re decit la formele parentale. A 

Dacă luăm în considerare şi faptul că în unul gi același cro- 
mozom se pot găsi localizate mai multe gene, care pot uneori influ- 
enga negativ asupra caracterului care ne interesează, ne putem da 
seama și mai bine de dificultăţile ce apar. Odată cu acumularea 
în același genotip a mai. multor poligene favorabile se pot. grupa 
şi alte gene nefavorabile care alterează efectul pozitiv al genelor 
polimere favorabile acumulate. | 

Faptul că majoritatea caracterelor cantitative sînt puternic 
influențate de condiţiile de mediu, reduce şi mai mult ‘posibilitatea 
amelioratorului de a urmări și depista adevărata bază genetică а 
fenotipului ce-l manifestă materialul viu: cu care lucrează. Este 
util să cunoască cu cît contribuie, la fenotipul pe care-l studiază, 
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baza genetică și cu cit influența condiţiilor de mediu. Ponderea 
care o are fiecare din cei doi factori (genom şi mediu) la realizarea 
genotipului determină aplicarea unor metode de ameliorare dife- 
rengiate, . 

În afară de aceste dificultăţi, ereditatea poligenicá creează une- 
ori posibilitatea obţinerii prin recombinare a unor descendenţi su- 
periori formelor parentale datorită fenomenului de transgresie. Prin 
transgresie se înțelege apariţia în urma segregării şi recombinării, 
începînd cu generația F, a unei încrucișări, a unor indivizi la care 
un anumit caracter este exprimat mai puternic sau mai slab decit 
la oricare din formele parentale. În primul caz este o transgresie 
pozitivă, iar în al doilea caz o transgresie negativă. 

Pentru exemplificare ne referim la frecvența petelor de cu- 
loare albă pe blana iepurelui de casă olandez, cu o variaţie de la 
animale total negre ріпа la complet albe. Variația respectivă este 
determinată de doza în care se găsesc cele patru gene polimere cu- 
mulative cu efect dominant (М,, Ma, Ma, М,) în genomul anima- 
lelor. Cînd se incrucigeazà animale cu blană de culoare deschisă, 
determinată de genomul ;m,m,m,m,mym4M,M,, cu animale de o 
culoare mai închisă, cu genomul M,M,M;M,M,M;mam, indivizii 
din Е, (M,m,M,m,M4m4M,m,) au culoare intermediară celor doi 
genitori. Cînd acești metiși s-au încrucișat între ei, s-a obținut 
în F, o segregare clară: majoritatea animalelor au avut blana de cu- 
loare mijlociu-închisă, cîțiva indivizi au fost de culoare mai în- 
chisă decit părinţii cu blana cea mai închisă, iar alţii, tot puţini la 
număr, au fost de culoare mai deschisă decît părinţii cu blana 
deschisă. Acest tip de segregare se numește segregare transgresivă, 
iar apariţia formelor extreme menţionate se explică astfel: în F, 
este posibil să apară combinaţii genetice care să întrunească toate 
alelele dominante a celor patru perechi de gene (M,M,M;M,M4M; 
М,М,) şi combinaţii cu toate alelele recesive (m,mjmgsmsmymgmgm,). 
In primul caz apare o transgresiune pozitivă maximă (o culoare 
mai închisă), iar în al doilea, o transgresiune negativă maximă (o 
culoare mai deschisă). 

Frecvența transgresiunilor este mai mare cînd un caracter este 
determinat de un număr mai mic de gene, iar părinţii care se 
încrucişează diferă prin puţine perechi de gene similare. Pe măsură 
ce creşte numărul genelbr polimere, frecvenţa transgresiunilor este 
mai mică, iar pentru identificarea lor este necesară în Е, o popu- 
laţie numeroasă. 
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Segregarea transgresivă poate să apară numai atunci cînd unul 
sau ambii părinţi nu realizează fenotipul extrem pe care poate să-l 
producă ротепа sistemului genetic şi cînd ambii parteneri posedă 
alele pozitive şi negative în locusuri diferite. .. " 

Fenomenul de transgresiune, desi foarte rar, prezintă importanță 
practică în ameliorarea plantelor și animalelor. Este posibil ca 
atunci cînd se încrucişează o formă valoroasă, dar cu o caracte- 
ristică nedorită sau insuficient exteriorizată, cu о altă formă cu o 
importanță economică mai scăzută, însă posesoare a unor caracte- 
rista ce lipsesc primei forme, să apară о segregare transgresivă, 
care izolată prin selecție să dea naştere unei forme noi cu caracte- 
ristici pozitive superioare ambilor părinți. Aga se explică de ce în 
ameliorarea plantelor se folosesc încrucișări între forme cultivate şi 
cele sălbatice, cu scopul de a întruni la formele cultivate şi unele ca- 
liii ale celor sălbatice, cum ar fi rezistența la boli, rezistenţa la 
ger etc. 

Un exemplu în această privință îl constituie lucrările de ame- 
liorare a griului de toamnă conduse de P. P. Lukianenko, care, în 
esenţă, au constat în folosirea ca genitori a unor forme ecologice 
îndepărtate (care mărește probabilitatea acumulării de gene favora- 
bile diferite) şi selecţia în populaţii foarte numeroase, ceea ce mă- 
reste şansele de obținere a unor segregante transgresive. Prin această 
metodă a obţinut un progres continuu privind capacitatea de pro- 
ducție a soiurilor obţinute. 

$. С. Smith (1966) dà exemple de transgresii obţinute la prin- 
cipalele caractere în programele de ameliorare a grîului de primă- 
vară. Cu toate că obţinerea de transgresii nu a fost un obiectiv 
al ameliorării, frecvenţa lor a fost destul de ridicată. Aceasta con- 
duce la concluzia că un program de ameliorare îndreptat spre obţi- 
nerea de transgresii poate da rezultate foarte bune. 


4.12. IN CE MĂSURĂ REALIZAREA POTENTIALITATII GENELOR 

DEPINDE DE CONDIȚIILE DE MEDIU ? і , 

O genă nu determină un caracter, ci doar o potenţă care se 
realizează prin interacțiunea ce are loc între informaţia genetică 
ce o poartă şi mediul exterior. De exemplu, o genă, numai ea în- 
549, nu poate să determine culoarea neagră a ochilor sau culoarea 
brună a părului. Pentru realizarea fenotipurilor menţionate trebuie 
să intre în interacțiune cu acele condiţii de mediu, care concură la 
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apariţia culorii negre sau brune. De aceea, fenotipul unui organism 
MER 


nu reflectă întotdeauna constituţia sa genetica. 


e" 


Prin definiţie, o genă dominantă trebuie să se transmită de la 
o generaţie la alta şi să se manifeste printr-un anumit fenotip. Une- 
ori se întimplă ca gena respectivă sa nu se manifeste Într-o genera- 
tie, două sau mai multe generații, pentru ca după aceea să reapară 
fenotipul specific. Cauza se subintelege: lipsa unor condiţii de me- 
diu necesare în generaţiile respective. Frecvența efectelor unei gene 
la nivel fenotipic se numeşte penetranță. După intensitatea mani- 
festărilor unei gene, penetranja poate fi completă sau incompletă, 
mare sau mică. Se presupune că o penetranţă completă ar fi con- 
diționată de тшара unei singure gene саге manifestă întotdeauna 
acelaşi fenotip, dacă şi condiţiile de mediu vor fi asemănătoare. 
Penetranţa incompletă sau mică ar fi rezultatul interacțiunii dintre 
maj multe mutații situate pe același cromozom sau în cromozomi 
diferiți. Unii geneticieni sînt de părere că penetranţa ar fi condi- 
tionatá şi de prezența sau absența unor gene modificatoare. Ca 
exemplu. де gene cu penetranță redusă pot servi genele саге deter- 
mină sensibilitatéa la boli, care nu se manifestă genotipic decît la 
indivizii сате au fost supuşi infecţiei respective. Dimpotrivă, gene- 
le studiate de Gr. Mendel, cum sint cele care determină culoarea 
boabelor sau a florilor, au o penetranță completă. 

70 altă caracteristică a genei este expresivitatea, prin care se 
înțelege gradul de realizare a unui caracter pe care îl determină 
la diferiți indivizi. De exemplu, ectrodactilia (absenţa unuia sau 
mai multor degete) este condiţionată de o genă cu penetranţă mare. 
Expresivitatea acestei gene este foarte variabilă, deoarece in fa- 
miliile afectate s-a constatat о mare diversitate de forme şi anume, 
de la o simplă sindactilie, pînă la reducerea míinii la numai două 
degete. 

„Un alt exemplu care arată relaţia dintre penetrabilitatea şi ex- 
presivitatea unei gene este mutanta ochi lobaţi la Drosophila. Aceas- 
та mutație dominantă, în stare heterozigotă, apare la numai 75% 
dintr-un anumit grup, de indivizi, cu toate că тоў indivizii respectivi 
poartă gena mutantă. În acest caz se spune că gena ochi lobaţi 
are o penetranjá de 75%: Expresivitatea genei respective la indi- 
vizii care manifestă efectul ei poate varia foarte mult si anume 
de la indivizi cu absenţa totală a ochilor şi pînă la indivizi cu ochi 
aproape normali. Se constată că, desi gena ochi lobaţi este o genă 
stabilă, consecința. sa fenotipică poate fi foarte variabilă. Aceste 
diferente de expresivitate se pot datora condiţiilor diferite de mediu, 
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dar pot fi şi rezultatul acţiunii unor gene modificatoare care pot 
fi reducátoare sau amplificatoare. 

Genele cu penetrangá incompletă au si o expresivitate variabilă. 
De aici se poate deduce că factorii care influențează penetranța 
pot afecta si expresivitatea genei respective. : 

În concluzie îl citám pe E. Baur: „întotdeauna se mogtenesc nu 
numai genele, ci și modul particular de reacţie la condiţiile de mediu 
în care trăiește organismul respectiv; ceea ce noi vedem este tocmai 
rezultatul interacțiunii dintre gene şi condiţiile de mediu“. 


4.13. CARE SINT CONDIŢIILE DE MEDIU CARE AFECTEAZĂ 
PENETRABILITATEA ȘI EXPRESIVITATEA GENELOR ? 


Fenotipul unui organism este rezultatul acţiunii unor gene, 
a interacțiunii dintre gene alele, dintre gene nealele și dintre gene și 
condiţiile de mediu ale organismului. Acest fapt creează mari difi- 
cultág în studierea acţiunii genelor, respectiv în stabilirea genomu- 
lui unui organism și a contribuţiei lui la manifestarea unui fenotip 
anumit. 

Apariţia unor, proporţii de segregare fenotipică modificate față 
de cele teoretice se poate datora si influenței mediului. De pildă, 
o genă poate să fie prezentă la un număr de indivizi corespunzător 
raportului teoretic, dar, din cauza condiţiilor de mediu, poate să nu 
se manifeste fenotipic decît la о parte din aceşti indivizi. In acest 
caz se spune că gena are о penetranță mai mică de 1009/0. 

Aceeași genă poate produce la unii indivizi efecte foarte evi- 
dente, în timp ce la alti indivizi poate provoca efecte abia vizibile. 
Această expresivitate diferită a unor gene se poate datora şi condi- 


„ viilor diferite de mediu în care trăiesc organismele respective. 


Condiţiile de mediu care influențează aceste două aspecte im- 
portante ale genelor — penetrapilitatea şi expresivitatea — sînt 
1 


foarte diferite. și pot fi influențe ale. mediului extern sau ale mediu- 
lui intern. 


Dintre condițiile mediului extern menţionăm: 

Temperatură. Multe reacţii chimice sînt determinare de tem- 
peratură. Cele mai multe gene se manifestă prin controlul ce-l exer- 
cită asupra unor reacţii chimice ce au loc în organismul viu. Deci, 


` orice schimbare de temperatură poate afecta manifestarea unor gene. 


Din “multiplele exemple edificatoare în acest sens menţionăm cî- 
teva. 
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. În 1911, E. Baur a observat că la Primula sinensis rubra, 
culoarea florilor depinde de temperatura mediului în care creşte 
şi se dezvoltă. La temperatura camerei (20*C) florile sînt de culoare 
roşie, pentru ca la temperatura de circa 30°С să fie de culoare 
albă. Cînd plantele cu flori albe, după ce au început să înflorească, 
sînt schimbate într-o atmosferă mai rece produc flori roşii. 

La orz, unele tipuri de albinism apar numai cînd plantele se 
cultivă în cimp, în seră orzul albinotic dezvoltă culoarea verde 
normală. р: А 

La mamifere, se menţionează frecvent situația iepurilor de 
Himalaia la care manifestarea fenotipului caracteristic (coada, bo- 
tul, picioarele și vîrful urechilor de culoare închisă, iar restul blănii 
albă) este determinată de temperatura din timpul creşterii părului. 
Alela c^ produce enzima tirozinaza, sensibilă la temperatura, care 
catalizează sinteza pigmentului melanină neagră numai ia o tempe- 
raturi scăzută a corpului. Extremităţile corpului menţionate au о 
culoare neagră pentru că au şi o temperatură mai scăzută, decit res- 
tul corpului, ceea ce s-a verificat experimental. La un iepure alb 
s-a îndepărtat părul de pe suprafața corpului si s-a aplicat gheață. 
Părul crescut în sectorul respectiv a fost de culoare neagră. 

La Drosophila; gena „tetratera“, саге afectează conformaţia ari- 
pilor, are o penetranță de 35% la temperatura de 25*C, pentru 
ca la temperatura de 17*C să se reducă la numai 175. 

Lumina. Plantele verzi cresc gi se dezvoltă realizind asimilagia 
clorofiliani numai la lumină. Ele pot creşte şi la întuneric; însă o 
scurtă perioadă, pentru că nu produc clorofilă, cu toate că posedă 
genele respective. 

J]. V. Ned şi W. J. Schull citează cazul bolii de piele xeroder- 
ma pigmentosum determinată de o mutație recesivă. Indivizii afec- 
тай de această boală, dacă evită soarele, boala nu se manifestă. Ex- 
puși la razele solare apar simptomele bolii, erupțiile de piele carac- 
teristice. 

„La porumb, există o genă care, іп stare homozigotă, produce în- 
roșirea plantelor „sunted“. Experiențele lui W. К. Singleton au ară- 
тат că acest efect poate fi prevenit ecranînd influența razelor al- 
bastru-violet de la sfîrşitul spectrului de lumină prin izolarea ştiu- 
leţilor de la începutul formării lor cu celofan roşu, care permite 
penetrarea numai a razelor roşii, ; 

.Nutrifia. In cadrul organismelor саге aparțin chiar aceleiaşi 

specii apar diferențe evidente condiţionare genetic privind felul şi 
cantitatea elementelor nutritive necesare. Unele gene fac ca orga- 
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aismele afectate să nu mai poată sintetiza din mediul nutritiv spe- 
cific anumite metabolite, care trebuie adăugate репіги ѕиргауіеуш- 
rea lor. În acest sens, sînt interesante experienţele lui G. W. Beadle 
şi E. L, Tatum cu Neurospora. : 

La iepuri, apariţia grăsimii de culoare albenă este condițio- 
nată de doi factori: prezența genei y în stare omozigotă $1 alimen- 
tarea lor cu vegetale verzi (cu xantofilă), Eliminarea verdeţurilor 
din hrana iepurilor duce la neapariţia grăsimii galbene. 

La om, există o strinsă relaţie între hrană si diabetul zaharat. 
Diabetul constă în incapacitatea organismului de a metaboliza za- 
hărul şi este determinat de o genă care nu se ştie că este dominantă 
sau recesivă. Manifestarea acestei. afecţiuni ereditare este condi- 
ționată de regimul de hrană al indivizilor respectivi. În cazul cînd 
se evită consumul de zahăr nu se manifestă fenotipul genei respec- 
tive. 

Dintre condițiile mediului intern menţionăm, de asemenea, ci- 
teva. Este greu să se facă o distincţie clară între influența condiţiilor 
externe și cele interne în manifestarea unui genotip, pentru că unele 
condiţii externe afectează unele aspecte ale condiţiilor interne și 
viceversa. Multe din condiţiile interne își au cauza în condiţiile ex- 
terne şi invers. 

гла. Acţiunea genelor asupra unui organism începe de la 
formarea zigotului. Multe din ele sînt condiţionate şi de stadiul de 
creștere și dezvoltare al organismului respectiv, de virsta lui, de 
data apariţiei unui caracter sau altul. De pildă, efeotul genei care 
determină culoarea penajului la păsări depinde: de apariția penelor 
şi se manifestă numai atunci. La om, chelia apare numai după o 
anumită vîrstă. 

Sexul, Cu toate că anumite gene sint prezente în genotipul 
ambelor sexe, ele se manifestă numai 1а un sex. De exemplu, apa- 
тіџа coarnelor la unele rase de oi este caracteristică numai la sexul 
mascul, sau genele care condiţionează producţia de lapte se manifestă 
numai la indivizii de sex femel. Astfel de caracteristici se numesc 

limitate de sex, A 

Alte ori acţiunea unei gene este controlată de sex. Există tulbu- 
rări caracteristice unui sex Sau altul, precum, si boli care sint mai 
frecvente la un sex decît la celălalt. De pildă, calvigia precoce este 
кл necunoscută la femei, iar guşa apare de aproape zece ori 

e 


mai des la femei decît la bărbaţi. 


Acţiunea unor substanțe chimice, Există la om boala Phenyl- 
i fenilpiruvic in uri- 


ketonuria, diagnosticată prin prezenţa acidulu 
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‚ай. Ea este cauzată de o genă recesivă în stare homozigotă. Simpto- 
mele bolii apar datorită acumulării aminoacidului fenilalanină, care, 
în. mod normal, este un substrat derivat din degradarea proteinelor 
şi folosit în sinteza altor metaboliți. Din cauza inactivitátii enzimei 
fenilalaninhidroxilaza, specifică ficatului, se împiedică metabolis- 
mul fenilalaninei in triozină. Cunoscind cauzele acestei maladii, s-au 
imaginat tratamente corespunzătoare, printre care un regim alimentar 
cu proteine cu un conținut сати: de fenilalanină. 

A Cunoscind cauzele diabetului, se indicá un regim alimentar spe- 
cial în care se reduce consumul de zahăr și de hrdrocarbonate, iar 
“cînd este necesar se administrează insulina, un hormon pancreatic 
care controlează: conţinutul în zahăr al organismului. 

Aceste exemple si alele demonstrează, că cercetările din ultimul 

timp au ajuns să stabilească substratul chimic imediat al unor gene 
care condiţionează activitatea şi efectele lor. 


4,14. E POSIBIL SĂ SE STABILEASCĂ CONTRIBUȚIA BAZEI GENETICE 
: ȘI A CONDIȚIILOR DE MEDIU LA REALIZAREA UNUI FENOTIP ? 


În general, caracterele cantitative sint condiţionate de mai mul- 
te gene. Exteriorizarea genelor respective este condiționată de con- 
digile de mediu (externe gi interne) ale organismului respectiv. Din 
cauza influenței condiţiilor de mediu asupra exprimării fenotipuri- 
lor caracterelor cantitative, adesea, este greu să apreciem după aspec- 
tul unui caracter sau altul care este contribuția bazei genetice si cit 
aparţine mediului. Pe baza unor analize genetice foarte meticuloase, 
prelucrare statistic, s-a putut stabili totuşi, de la caz la caz, care 
este contribuţia: genotipului la exprimarea unui fenotip. Cota cu 
care: contribuie genotipul. la exprimarea unui fenotip se numeşte 
eritabilitate, coeficient de ereditate sau coeficient de transmitere 
şi se notează cu h? sau H (în continuare se foloseşte termenul de 
'eritabilitate notat cu h?). Eritabilitatea este expresia unei fracțiuni 
„din varianţă Е . De aceea se calculează după formula: 


V, 
ү? = A sau h? = EVA o 
Vp Vo + Vu 


.  Waloarea coeficientului de eritabilitate poate oscila teoretic de 
Ла O la 1. În cazul cînd h? = 0, realizarea caracterului respectiv: de- 
pinde de mediu şi de interacțiuni genetice neereditare. Cînd h?—1 
înseamnă că fenotipul este de natură exclusiv genetică (de exemplu 
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grupele sanguine, unele culori etc;). În realitate se întîlnesc foarte 
rar cazuri cînd h? are valoarea zero sau 1, de unde rezultă că fe- 
notipul este întotdeauna rezultatul interacțiunii dintre genotip și 
condiţiile de mediu. Unii autori exprimă eritabilitatea în procente. 
În general 'se apreciază că o valoare а lui h? mai mare de 0,5 (sau 
50%) exprimă o capacitate mare de transmitere ereditară pentru 
caracterul respectiv, iar o valoare a lui h? mai mică de 0,5 indică 
o transmitere puţin certă a caracterului la descendenți. 

Valoarea eritabilitigii depinde de mărimea tuturor componenti- 
lor varianţei fenotipice. Prin urmare, o schimbare in oricare din 
constituenţii variantei afectează si eritabilitatea. 

Toţi componenţii varianței genetice sînt influențați de frec- 
venta genelor în cadrul unei populaţii $i de aceea poate să difere 
de Ја o populaţie la alta, în funcţie de trecutul istoric al populaţiei. 
Astfel, în populaţiile mici, eritabilitatea are o valoare niai mică 
decît în populaţiile mari. - 

Varianga 'mediului este dependentă de condiţiile de cultură sau 
îngrijire; condiţiile variabile reduc eritabilitatea, iar condiţiile uni- 
forme fac să: crească acest coeficient. : 

Valoarea: lui h? mai este condiţionată și de conservatorismul 


ereditar al organismelor studiate, de starea homozigotā sau hetero- ` 


zigotă a lor. Condiţiile de mediu exercită adesea o influență mai 


mare la exteriorizarea caracterelor cantitative la indivizii hetero“ 


zigoţi decît la cei homozigoti. . 


În consecinţă, valoarea stabilită pentru un anumit caracter se | 


referă Ја o anumită populație, în anumite condiţii. Valorile găsite 
în alte populaţii, în alte condiţii, vor fi mai mult sau mai puţin 
asemănătoare, după cum structura populațiilor și-a condiţiilor de 


mediu respective vor fi, de asemenea, mai mult sau mai puţin ase=: 


mănătoare, i 

Au fost calculati indicii coeficientului de ereditate în special: la 
animalele de fermă. Valorile diferite ale eritabilitágii pentru acelaşi 
caracter arată un considerabil grad de variabilitate. Aceasta se ic 
toregte parţial probei statistice şi cel mai mult diferențelor qn 
dintre populaţii sau dintre condiţiile în care ele au pe 391 Шо, 
De aceea, eritabilitatea unui caracter, calculată de di pones mr 
pe material biologic diferit, în condiţiile de A Ырс si în 
este valabilă pentru acelaşi caracter la alt materia bilitatea să fie 
alte condiţii de mediu. Apare deci necesitatea са eriam a Ior, 
stabilită de la rasă la rasă și în condiţii concrete e inner орун 
Totuşi, coeficienţii ce se cunosc pînă în prezent P і 
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tori in munca de selecţie pentru multe caractere, Pentru caracterele 
la care h? are o valoare ridicată, este suficientă chiar numai selecţia 
după fenotip, în timp ce la caracterele cu o valoare h? scăzută 
trebuje să se facă analiza genetică a indivizilor. 

În concluzie, se poate spune că determinarea lui h? are o mare 
importanță pentru practica ameliorării animalelor și plantelor. În 
cazul cînd exprimarea unor caractere cu importanță economică este 
determinată de un h? cu valoare mică, pentru păstrarea şi modifica- 
rea lor trebuie să acţionăm cu condiţii de mediu. Сіпа valoarea lui 
h2 este mare, se va trece la o ameliorare genotipică, folosind încru- 
cigarea inte indivizi valoroși în privința caracterului respectiv, 
pentru că influența mediului este minimă în exprimarea unor astfel 
de caractere. Dacă varianța datorită mediului scade la un moment 
dat, aceasta se poate atribui creşterii varianței genetice, O creştere а 
varianţei genetice corespunde unui procent mai. mare al eritabilităţii, 
dacă varianța totală (fenotipică) este constantă. 

Valoarea eritabilităţii poate fi și o măsură a relaţiei genetice 
dintre. părinţi şi progeni. Pot fi măsurate direct numai valorile fe- 
notipice ale părinţilor. Eritabilitatea însă poate să ne arate valoarea 
acestor determinări şi influența lor în generaţia următoare. Dacă 
amelioratorul sau experimentatorul alege părinţii pentru încrucișare 
după valoarea lor fenotipică, succesul lui în schimbarea caracteristi- 
cilor unei populaţii poate fi prevăzut numai cînd porneşte de la cu- 
noasteréa gradului de corespondență ce există. între valorile fenoti- 


pice şi valorile de reproducere. Acest grad de corespondenţă este ex- 
^, primat de eritabilitate. à i 
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CAPITOLUL V 


MUTATIILE — SURSĂ DE VARIAŢII EREDITARE 


5.1. CE SE ÎNŢELEGE PRIN MUTATIE ȘI CARE SINT 
CARACTERISTICILE EI ? 


Mutaţia este una din cauzele variațiilor ereditare ce apar brusc 
în natură. Astfel de modificări s-au observat de-a lungul secole- 
lor, încă din antichitate, atît la plante (pomi, legume, viță de vie, 
plante ornamentale) cît si la animale (porumbei, ciini). СР. Darwin 
a descris multe din aceste fenomene pe care le-a denumit variații 
mugurale sau „sports“. Deoarece unii naturaliști înclinau să consi- 
dere că numai astfel de modificări bruște ar sta la baza evoluţiei, 
Ch. Darwin, la timpul lui, le atrăgea atenţia că astfel de variaţii 
nu pot avea un rol hotărâtor în evoluţie, deoarece apar destul de 
rar şi la un număr relativ mic de indivizi. 

Problema mutaţiei a fost reluată după anul 1900 de Hugo de 
Vries, care a efectuat ample studii în acest domeniu, ceea ce i-a 
permis sá"contureze cîteva din caracteristicile acestui fenomen. 

Definirea mutaţiei s-a făcut în mai multe feluri, funcţie de 
nivelul cunoștințelor despre baza ereditară si despre. mecanismele 
de transmitere a informaţiei genetice la descendenți. 

În momentul de faţă, prin mutație se înțelege orice modificare 
ereditară bruscă ce apare în constituţia genetică a unui individ, da- 
torită unor schimbări ce se produc în structura gi chimismul genelor. 
Individul care a suferit o mutație se numeşte mutant, iar procesul 
prin care se produc mutații se numește mutageneză. 

Unii autori includ în noţiunea de mutație si modificările care 
apar în structura și numărul cromozomilor, denumindu-le mutații 
extragenice. Considerăm că este o concepţie depăşită. О astfel de 
definiţie a mutatiei a fost valabilă atit timp cît cunoştinţele despre 
baza ereditară se rezumau la nivelul genomului şi a structuri cro- 
mozomilor. Aştăzi, cînd s-a descoperit structura moleculară a genei, 
mutație înseamnă: modificări la nivelul genei, adică a ADN-ului. 
Cauzele modificărilor ce apar la nivelul genei pot fi multiple, prin- 
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tre care se enumeră și aberajüle ce араг în structura ў numărul 
cromozomilor, fără însă a [i considerate mutații ca atare. 

Principalele caracteristici ale mutaţiilor sint următoarele: 

— apar brusc, fără nici un fel de sube intermediare; 

— sînt total ereditare dacă, bineînțeles, nu provoaca moartea 
individului care a suferit mutatia respectivă; pati AT 

— se produc în diferite direcţii, adică pot fi utile, dăunătoare 
sau indiferente organismului (majoritatea, dar nu toate, sînt dău- 
nătoare); : ; ^ : 

— apar în mod necesar ca un eveniment rar şi continuu cu o 
frecvență mică, ceca ce constituie un mare avantaj, intrucit asigură 
o sursă continuă de variabilitate necesară pentru a îngădui plantelor 
şi animalelor să se adapteze unui mediu fizic- $ biologic în perma- 
nentă schimbare; УС: : 

— pot fi expresive sau neexpresive fenotipic; 

— pot fi gametice шч арат їп celulele presexuale sau in 
gameţi) sau somatice (cînd араг în celulele somatice); 

— араг în mod spontan, dar pot fi şi induse prin agenţi 
mutageni; : Е 

— evidenţierea “mutaţiilor. depinde de numărul de indivizi 
analizaţi; : ; 

— unele şi aceleași mutații pot apărea repetat; 

— adesea sint recesive, cînd provin din transformarea unei 
gene alelă domiriantá. De aceea majoritatea mutaţiilor se găsesc în 
stare heterozigotá si rămîn imperceptibile timp îndelungat. 

'. Toate aceste atribute ale mutagilor pot constitui, deopotrivă, 
айы sau dezavantaje în procesul de selecție naturală sau arti- 
Cala. . - 


5,2, CARE SINT CAUZELE MUTATIILOR ? ` 


Interesul pe. care il stirneste dobîndirea de cunoștințe asupra 
evenimentelor ce se traduc prin mutații este evident. Înarmaţi cu 
asemenea, cunoştinţe, am putea fi în măsură să demonstrăm ipotezele 
asupra struoturii materialului genetic si asupra modului în care 
reacţionează acesta cu mediul înconjurător. Faptul că mutaţiile 
spontane Apar foarte rar gi au un caracter întîmplător împiedică 
pe cercetător, să cunoască precis cînd și unde va surveni o mutație 
9, în consecință, face imposibilă surprinderea acestor evenimente 
particulare (cauze) care generează schimbări mutationale. 
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Cu toate că fenomenul mutajonal a fost, observat de mult 
timp în natură și se studiază de peste 70 de ani, nici pînă în pre- 
zent nu i se ounosc precis cauzele care îl determină. S-au presupus 
totuşi unii agenţi ai mediului înconjurător сагс acționează mai 
bruta] asupra organismelor, provocînd modificări ireversibile. 
Numai după ce s-a reuşit să se provoace mutații ре cale artificială, 
cu ajutorul unor condiţii de mediu nespecifice numite agenţi muta- 
geni, s-a ajuns să se descopere cauzele mutaţiilor naturale. Deci, 
explicarea producerii mutaţiilor spontane se poate face prin extra- 
polare la procesul mutațional ce survine în mod artificial (indus). 

Dintre agenții mutageni mai eficienţi menţionăm: 

— radiaţiile naturale determinate de prezenţa în scoarța pă- 


mintului a unor elemente radioactive ca: uraniu, toriu, radium, sa- 


mariu $а.; 
— radiaţiile unor elemente cum sînt carbonul și potasiu din 


corpul plantelor și animalelor, care au izotopi radioactivi Їп stare 
naturală; i 

— radiațiile cosmice; 

— excesul sau insuficiența unor. săruri din sol; 

— şocurile de temperatură; 

— atacul provocat de anumiți dăunători; 

— modul de lirana; 

— o mare gamă de substanțe chimice; 

— factorii poluanţi. 

Pînă în prezent, nimeni nu a putut preciza dacă mutaţiile na- 
turale, observate Ја un moment dat, au fost determinate de unul 
sau altul din factorii enumeraji. Сева ce se poate afirma este că 
mutajile naturale sînt provocate de condiţii de mediu nespecifice 
în care a fost pus să trăiască un organism la un moment dat şi că 


ele sînt prezente peste tot, 


5,3, DE CE DEPINDE FRECVENȚA MUTATIILOR IN NATURĂ ? 


Frecvența apariţiei mutațiilor, ca şi cunoaşterea factorilor care 
influențează asupra acesteia, constituie una din problemele impor- 
tante ale mutagenezei, AR 
Frecvența normală a mutayiilor este, în general, mică si repre- 
zintí frecvența obţinută în condiții de viaţă obişnuite ale organis- 
mului studiat, fără nici o intervenţie cu diferiți agenți mutageni. 
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Frecvența mutaţiilor se exprimă printr-un cît, unde numără- 
torul reprezintă numărul mutantelor identificate, iar numitorul mă- 
rimea populaţiei respective la un moment dat. : 

Determinarea exactă a frecvenţei mutajiilor este, practic, impo- 
sibil de realizat din următoarele motive: P 

— Majoritatea mutaţiilor apar іп stare recesivă $1 din această 
cauză îşi manifestă efectul si sint depistabile numai cînd ajung în 
stare homozigotă sau hemizigotă, Ріпа atunci este necesar să treacă 
mai multe generaţii. 

— Uneori apare fenomenul de retromutaţie, adică revenirea 
unei mutații recesive la forma dominantă iniţială din care а deri- 
vat. > 

— Mijloacele de investigație folosite in acest scop, adesea, nu 
ne permit sesizarea. unora dintre mutațiile mici, în special cele care 
afecteaza anumite însuşiri fiziologice sau biochimice ale organis- 
mului. Nu mai vorbim de imposibilitatea de a prinde frecvența ini- 
rialá a mutaţiilor care au loc la nivelul genei saua ADN. 

— Subiectivismul experimentatorului şi gradul de cunoştinţe 
despre plantele sau animalele luate în studiu, uneori alterează exac- 
titatea datelor înregistrate. : 

La dificultățile enumerate privind înregistrarea frecvenţei mu- 
taţiilor se mai adaugă și faptul că frecvența lor depinde de mai 
multi factori, dintre care menționăm: 

— Baza ereditară a organismului. De pildă, în timp ce la 
Drosophila melanogaster, frecvenţa mutagilor este mică, la An- 
tirrbinum, ca şi la alte specii, este mult mai ridicată. 

— Natura. și specificitatea genei. Genele de la o specie nu 
muteazá toate cu aceeași frecvenţă. Sînt gene care nu au suferit mu- 
taţii niciodată de cînd stau sub observaţia cercetătorilor şi gene 
care mutează cu o frecvenţă foarte ridicată, numite chiar gene in- 


stabile. De exemplu la porumb, frecvența mutaţiilor care afectează, 


gena waxy (bob ceros) este foarte redusă, aproape inexistentă, în 
imp ce gena R, care condiţionează culoarea rogu-purpurie a dife- 
ritelor părți ale plantei, müteazá cu o frecvență destul de mare, 
ajungînd pini la 50 de mutații la 100.000 de gamer. 

.— Natura şi starea organismului. Natura hibridă a organis- 
mului şi starea precară a sănătăţii lui influențează pozitiv frecven- 
ўа mutaţiilor, S-a constatat, de pildă, o frecvenţă mai mare la 
hibrizii între linii consanguinizate de porumb decît la formele paren- 
tale și la formele iniţiale ale liniilor consanguinizate. 

— Caracterul sau însușirea care se manifestă. De exemplu, din 
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cele 46 de mutații studiate la Antirrhinum majus, mutanta de tip 
crispa a apărut de 31 de ori, mutanta pallida de 11 ori, mutaţiile 


deficiens și unicolor de trei ori, iar restul mutaţiilor au apărut numai 


cîte o dată. 

— Durata diviziunii celulare; Cu „cît durata diviziunii este 
mai mare, cu айт crește frecvența mutaţiilor. 

— Sexul, La D. melanogaster, unele mutații apar cu prefe- 


(9 


rini la unul din cele două sexe (la masculi). 

— Vechimea seminţelor. Semințele mai vechi dau naștere, ade- 
sea, la plante cu o frecvență mai mare pentru unele mutații. Aceas- 
tă dependenţă presupune О acțiune continuă a factorilor mutageni 
asupra celulelor, care cumulează treptat metaboliți mutageni. 

__ Activitatea unor gene. Există о serie de gene care influen- 
țează evident frecvenţa unor mutații, numite chiar gene mutatoare. 
M. Demerec, studiind comparativ frecvența mutaţiilor letale rece- 
sive pe cromozomul X la D. melanogaster, a constatat existenţa 
unor mari diferente între linii de origini diferite. Diferenţele res- 
peciive au fost explicate prin prezența unei gene recesive mutatoare 
pe cromozomul II. Când gena mutatoare respectivă a fost eliminată, 
frecvenţa mutaţiilor letale de pe cromozomul X s-a redus foarte 
mult. De pildă la linia de Florida, cu 1,05%% mutații iniţial, frec- 
venga s-a redus de 15 ori, adică la 0,074%. 

— Natura agenţilor  mutageni (fizici, chimici, biologici) si 
doza activă cu care acţionează asupra organismelor vii. 

— Activitatea antimutagenică a unor substanțe, care fac să 
scadă rata mutaţiilor spontane. Astfel de substanţe nu au în schimb 
nici un efect asupra ratei mutațiilor induse prin radiaţii. 

— Altitudinea. Se apreciază că rata mutaţiilor creşte odată cu 
altitudinea. De exemplu, rata deceselor la noi născuţi în S.U.A. 
este de 18% în regiunile de coastă (la 100 m altitudine) şi de peste 
21% la altitudini de 1700—2000 m, datorità efectului mutagen di- 
rect sau indirect al radiaţiilor (este şi părerea că rarefierea aerului 
de la altitudine ridicată ar fi cauza diferenţelor menționate). 

Estimind cantitatea de radiaţii la саге este expus om 
generaţie, s-a stabilit că la nivelul mării poate de d 
radiaţiile cosmice şi 3—4 г de la radiația pàmintu ui, iar la altitudi- 
ne de 5000 m poate primi 6 r radiații cosmice şi tot numai 3—4 r 
de la pămînt. 

Regiunea geografică, Cantitatea de radiații, de „la suprafaţa 
pămîntului diferă de la o regiune la alta. Dacă luăm cantitatea 
medie de radiaţii din Franţa, din S.U.A. sau Japonia egală cu 1, 


într-o 


137 


je 11 r de la: 


Scanned with CamScanner 


în unele regiuni este de 15 ori (Espirito Santo — Brazilia) sau chiar 
de peste 85 de ori mai mare (în Kerala—India). 

Frecvența unei gene mutante într-o anumită populaţie depinde 
atit de frecvenţa apariţiei ei (de rata mutaţiei respective), cit şi 
de valoarea ei de selecție. Cu cît cele două valori sînt mai mari, 
cu atit товара respectivă arc șanse mai mari să persiste într-o 
populaţie în condiţiile de mediu date. 

Prin valoarea de selecţie a unei mutante se înţelege măsura în 
care o anumită mutantă corespunde condiţiilor de mediu în care a 
apărut şi deci măsura în care această mutantă este menţinută de se- 
lecţia naturală în proporţia în care a apărut. Așadar, valoarea 
de selecție a unei mutante este o consecință a perspectivelor de 
existență $1 de înmulţire a ei. Ea poate fi diferită în condiţii de 
mediu diferite. 


5.4. POT FI CONSIDERATE CA MUTATII EFECTELE CARE SURVIN 
> IN URMA SCHIMBĂRII POZIŢIEI GENELOR ÎN CADRUL 
ACELUIAŞI GRUP DE ÎNLĂNŢUIRE ? 


În urma unor aberaţii în structura cromozomilor, cum sînt in- 
versia şi translocația, ре lingă modificările specifice pe care le 
provoacă în aparatul ereditar funcțional mai apar și modificări 
ereditare datorită schimbării poziției genelor în cadrul aceluiași grup 
de înlănţuire. Acest fenomen este cunoscut sub denumirea de efect 
de poziţie, care nu trebuie confundat cu mutaţia propriu-zisă. În 
efectul de poziţie, gena nu suferă nici o modificare privind, infor- 
mafia genetică pe саге o poartă. Aspectul fenotipic nou ce apare 
este condiționat nu numai de informaţia genetică specifică genei ci 
şi de noua poziţie ce о ocupă în cromozom, de vecinătatea cu alte 
gene. 

Efectul de poziţie a fost studiat mai bine la Drosopbila. Pla- 
sînd o genă normală din regiunea eucromatică în vecinătatea unei 
regiuni heterooromatice a aceluiași cromozom s-a obținut un efect 
de poziţie tipic. Astfel, cînd gena pentru ochi de culoare roşu-deschis 
din cromozomul X localizată în eucromatină şi-a schimbat pozi- 
ţia, în urma unei inversii paracentrice, ajungînd în apropierea regiu- 


nii heterocromatice, au apărut ochi vàrgati, cu sectoare roșii şi albe. ` 


Această vărgare s-a redus cînd prin încrucișare s-a adăugat la geno- 
tip un cromozom Y (heterocromatic) suplimentar sau un fragment 
de cromozom bogat în heterocromatină. . 
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Efecte fenotipice produse de schimbarea poziţiei unor gene 
s-au observat si la unele plante cum sînt Oenothera şi Datura. 

La Oenothera blandina a apărut o translocafie care poartá 
gena P pentru sepale vărgate си roşu. Alela Р" (sepale roșii) 
este dominantă faţă de alela P* (sepale de un roșu-deşchis), 
iar genotipurile P'Pr, PrPs şi РР») Р: condiţionează culoarea 
roşie a sepalelor. Genotipul R(P:)Ps dezvoltă sepale vărgate, 
roşu cu verde. Simbolul R(R') reprezintă un cromozom care 
poartă alela Pr în segmentul translocat. Cînd a reapărut linka- 
jul normal al cromozomului, în urma unui crossingover în trans- 
locația heterozigotă, alela Pr şi-a recîștigat acțiunea ei normală. 
Acest exemplu aminteşte de cel prezentat la Drosophila, cînd 
o alelă şi-a modificat influența specifică în funcție de ampla- 
sarea ei într-o regiune eu— sau heterocrofnaticá а cromozomu- 
lui. 

Aceste fapte și altele care se mai pot cita demonstrează că 
acțiunea unei gene depinde în unele împrejurări nu numai de spe- 
cificitatea ei, ci şi de compoziţia şi mesajul genetic al regiunilor în- 
vecinate, adică de noua poziţie în care poate ajunge în urma unor 
festructurări cromozomale. Acest tip de variabilitate ereditară nu 
este o mutație ci un „efect de poziţie“, care nu a afectat cu nimic 
structura și chimismul genei. 


5.5. SE POT DEOSEBI MUTATIILE DE EFECTELE 
RECOMBINĂRII GENELOR ÎN CROSSINGOVER ? 


Mutaţia şi recombinarea. dintre gene sint considerate principa- 


lele surse de variaţii ereditare, саге, asociate cu “acţiunea selectivă . 


a factorilor de mediu, stau la baza evoluţiei speciilor. 

Prin recombinare se inyelege unirea pe cale sexuată a bazei 
- ereditare a două organisme în urma căreia rezultă un genotip nou 
prin recombinarea bazei ereditare a celor doi părinţi. Recombi- 
narea poate să apară în timpul meiozei şi se numește recombinare 
meiotică sau în timpul mitozei numită recombinare mitotică sau 
somatică, care are o frecvență mai mică decît cea meiotică. Re- 
combinarea între genele situate pe perechi de, cromozomi omologi 
diferiți sc face conform legii mendeliene privind libera, combinare 
a genelor, Recombinarea între genele înlănțuite se realizează prin 
procesul de crossingover, cînd în cadrul genelor care se gasesc pe 
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aceeaşi pereche де cromozomi omologi are loc о separare de gene, 
pe de o parte, și o recombinare de gene pe de altă parte. 

Cercetările recente au arătat că pe lingă crossingoverul între 
gene, care are loc între cromatitele nesurori ale cromozomilor omo- 
logi pot să apară crossingovere intragenetice, adicá recombinári in 
cadrul unor gene complexe formate din subunitári (subloci) bine de- 
limitate, cu acțiunea fenoptică asemănătoare sau identică. Identi- 
ficarea după fenotip a unor astfel de recombinári este practic im- 
posibilă. De aceea se pune adesea întrebarea, dacă schimbările fe- 
notipice ereditare observate sînt rezultatul unei recombinări între 
gene, a unei recombinári în cadrul unei gene sau a unei mutații 
propriu-zise. 

Pentru a clarifica această problemă s-au efectuat experienţe 
foarte meticuloase. S-a шкат ca de fiecare parte а locusului luat în 
studiu să existe locusuri markeri care să facă posibilă identificarea 
subunităţilor recombinate. În general, la plante și la animale este 
foarte greu să se găsească astfel de situaţii. 

Două experienţe în. acest sens, efectuate la porumb, au devenit 
clasice şi anume: studiul locusului A (antocianin) din cromozoniul 3 
şi a locusului R (plant color) din cromozomul 10. 

La locusul A au fost descoperite 5 alele în diferite varietăţi de 
purumb. Patru dintre acestea au următoarele fenotipuri: 

A produce pigment antocianic în stratul de aleuronă și peri- 
carpul bobului, în frunze şi tulpină; 


AP are acelaşi fenotip, cu deosebirea că pericarpul este de cu- 


loare brună şi este dominantă faţă de А; 

_ АФ produce aleuronă de un rogu-pal, pericarp de culoare bru- 
дй, țesuturile plantei sînt de culoare brună-roşietică, fiind recesivă 
față de A; - . 

4 produce aleuronă necolorată, pericarp colorat şi plante 
brune. 

Alela АР, atît în stare homozigotă (4545) cit si in stare 
heterozigotá (Аа), mutează în А1, Se pune problema dacă 
este vorba de o mutație propriu-zisă sau o recombinare intra- 
genică. Pentru aceasta, /. К. Laughnan (1949) a studiat for- 
mele 43 provenite de la heterozigofii Ata cu ajutorul markerilor 
lg (ligules leaf) așezați de o parte а alelei a si sh, (shrunken 
endosperm) ori e£ (etched endosperm) aşezaţi de celaltá parte. 
Aceasta i-a permis să descopere cá 92% din mutafiile de tip 
Ай au fost însoțite de o recombinare prin crossingover intragenic 
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la nivelul alelei А, În acest caz, s-a presupus că alela АР este 
alcătuită din două subunități (subgene) notate cu alfa (7) si 
beta (8), după următoarea schemi: 


Ab 


şi M. Emmerling au demonstrat că apariția mutantei Кё se 
poate atribui mai mult lipsei lui 1 
P cu un f recesiv (pS), care ar fi rezultat de la o adevărată 
mutație genică. Prin apariţia intimplátoare a unei desperecheri 
între cele două subunități S şi Р, ca urmare а unui CIOSSIDBO- 
ver inegal, s-a demonstrat că este vorba de o deficiență de 
tip „—S” şi nu de o mutație dela Pla f. , : 

Din cele două exemple analizate rezultă cà frecvența muta 
{Шог genice la unele locusuri este mai mică decît cea estimată, саса 
se acceptă posibilitatea unor crossingovere intragenice la locusu- 
rile respective. 
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5%. CUM ACŢIONEAZĂ RADIAŢIILE IONIZANTE CA AGENT 
MUTAGEN ASUPRA ORGANISMELOR VII ? 


Radiațiile ionizante generează reacții radiochimice si cuprind 
radiaţiile electromagnetice din al cărui spectru fac parte razele 
Röntgen (X) gamma (ү) şi radiaţiile . corpusculare ca: razele 
beta (B); protonii, neutronii, neutronii rapizi ў lenți, razele alfa (a) 
si diferite particule grele. Cele mai frecvente folosite pentru in- 
ducerea de mutații sînt razele Röntgen. În tabelul 5.1 sint prezen- 


tate principalele proprietăţi ale diferitelor feluri de radiaţii. 
TABELUL 51 


Proprietăţile diferitelor feluri de radiații 


* Radiaţii | Sursa Penetrabiliiates 


$o, | зае х. Tub raze X PARU i 
5 65 S 1 
Зат | 
m 8 razele Y ———————3 
: i Substanțe radio- Uşoră i 

E razele B active 
Е 2 x i 
5 ragele é Е, ușoră | 
E | 
р, 1 | 
> 8 protoni Ruziune Nepenetrabile | 

nucleará 


neutroni. 


Razele cosmice De origine 


Efectul mutagen al radiațiilor ionizante constă în unele modi- 
ficári în structura si chimismul celulei, care afectează apoi baza 
genetică sau informaţia ereditară a organismelor vii. 

Din nefericire, se știe încă foarte puţin despre ceea ce se în- 
tîmplă în intervalul de la expunerea unui organism întreg sau а ce- 
lulelor sale la radiaţii şi apariţia mutaţiilor'la nivelul genelor. De 
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aceea se mai pun o serie de întrebări; cit de directă este acţiunea 
radiaţiilor?; sînt oare chiar genele pinta primară a radiaţiilor?; ce 
etape chimice si fizice se interpun între rima modificare indusă de 
radiaţii în celulă si mutaţia genică finală?; dacă radiaţiile produc 
şi schimbări induntul unei singure gene, cum se realizează acestea? 

Cercetările efectuate în ultimii ani se pare că răspund mai 
convingător la aceste întrebări. S-a constatat, de pildă, că inter- 
actiunea dintre radiaţiile ionizante care pătrund în materia vie si 
atomii substratului iradiat decurge în mai multe stadii, şi anume: 

Stadiul proceselor fizice primare care durează de la pătrun- 
derca radiaţiilor în celulă şi absorbţia energiei lor de către com- 
ponengi celulei. Produsul principal al acestui, stadiu este apariţia 
fenomenului de ionizare: şi determinarea, în măsură variabilă, a fe- 
nomenului de excitare a moleculelor de pe întreg parcursul parti- 
culei prin celulă. 

Prin formarea a numeroase perechi de ioni se produce ruperea 
legăturilor interatomice si intermoleculare normale, ceea ce pro- 
voàcă modificarea proprietăților biologice, fizice şi chimice ale sub- 
stratului iradiat. Modificările respective pot fi reversibile pini la 
un anumit nivel sau ireversibile şi poartă numele de efect primar. 

Schimburile energetice prin cedare sau absorbție de energie 
creează condiţii de excitare anormală, ceea ce duce la apariţia reac- 
{ог de apărare fiziologice sau patologice, provocind aşa-numitul 
efect secundar. = : 

Stadiul fizico-chimic este etapa in care ionii eliberaţi din 
primul stadiu reacționează cu moleculele unor componenti celu- 
lari, determinînd apariţia de radicali liberi foarte instabili din 
punct de vedere chimic. Energia pe care o transmit radiaţiile, si 
care este absorbită de organismul viu, va fi folosită, în cea mai 
mare parte, pentru ionizarea. apei, o componentă principală a or- 
ganismelor vii. Cu această ocazie. se formează radicali liberi H şi 
OH, care nu sînt identici cu ionii H si OH. în prezența oxige- 
nului molecular dizolvat în apă, radicalul H+ Oe dă HO... Prin 
condensarea acestuia rezultă perhidrol si oxigen liber 2HO; > 
—=Н,О,+ О», in felul acesta se modifică mediul apos în care „se 
găsesc toate moleculele complexe ale biostratului de care ele sint 
strîns legate. Potenţialul oxidativ al mediului apos creşte foarte 
mult pe seama radicalilor OH, Н şi HO». Astfel, devine posibilă 
apariţia unor reacţii ale substratului, inexistente în organismul. nor- 
mal, care determină, la rindul lor, modificări morfo-fiziologice în 
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fenotipul organismului respectiv, modificări chimice ireversibile (au 
reversibile. 

Stadiul chimic este faza în care între radicalii liberi şi sub- 
stantele organice intracelulare au loc reacţii chimice secundare de 
reducere și mai ales de oxidare. Radioliza apei luată ca atare nu 

oate avea efect biologic direct, ci numai în cazul cind radicalii 

liberi şi apa oxigenată şi alți oxizi organici rezultați intră în reac- 
ţie, modificind din punct de vedere chimic structura normală a 
macromoleculelor cu rol esenţial în viața celulei (acizii nucleici, 
proteinele complexe, enzimele erc.). 

Avînd în vedere rolul ereditar al ADN, care se găseşte în 
cromozomi, s-au studiat efectele radiaţiilor asupra cromozomilor. 
S-a demonstrat astfel că efecrul genetic al radiaţiilor este, în esen- 
vă, legat de acţiunea acestora asupra cromozomilor. Deoarece ac- 
ţiunea, radicalilor liberi este limitată, s-a acceptat acţiunea directă 
a radiaţiilor asupra cromozomilor.. Acţiunea primară a radiaţiilor 
determină în cromozomi declanșarea unui lanţ de fenomene radio- 
chimice. Aceste procese secundare afectează . informaţia ereditară 
numai după un lany de reacţii, care, pentru a fi realizâre, necesită 
condiţii adecvate. Datorită persistárii lanțurilor de reacţii modifi- 
catoare, apar modificări ireversibile, ceea ce face ca starea poten- 
паја din cromozomi să se încheie prin apariţia unor modificări'de- 
finitive generatoare de mutații efective (vezi aberaţiile în struc- 
tura cromozomilor). 

În concluzie, radiaţiile ionizante au un efect mutagen evident, 
însă explicaţiile asupra modului de acţiune asupra macromolecu- 
lelor de proteine si de acizi nucleici sînt încă numai ipotetice. Desi 
mutaţiile induse de radiaţiile ionizante sau de alte tipuri de radia- 
ţii nu se, deosebesc prea mult de mutaţiile induse de alţi agenţi mu- 
tageni, ele sînt cunoscute în vorbirea curentă sub denumirea de 
radiomutaţii, indicind prin aceasta agentul mutagen folosit. 

Utilizarea, тайанцог ionizante în scopul inducerii de mutații 
este consecința directă à multor descoperiri din domeniul fizicii 
atomice de la sfîrşitul secolului trecut și prima jumătate a secolului 


nostru. Este un exemplu de folosire a energiei hucleare în scopuri 
paşnice. 
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57. RADIAŢIILE NEIONIZANTE (ULTRAVIOLETE) 
POT PROVOCA MUTATII ? 


Din categoria radiaţiilor neionizante, cel mai mult studiate 
«па radiațiile ultraviolete (UV). Ele fac parte din spectrul solar 
invizibil, fiind constituite din fotoni cu energie joasă și o lungime 
de undă mică (cuprinsă între 136 А si 4000 A). 

Radiațiile UV reprezintă un factor natufal de mediu. Pentru 
obţinerea lór, în experienţe, se folosesc lămpi de cuarţ cu vapori de 
mercur sau lămpi de neon la temperaturi joase. 

Radiațiile UV sînt capabile să inducă mutații la nivelul ge- 
nei şi diferite aberaţii cromozomale. Efectul lor mutagen a fost 
pus în evidență de E. Altenburg, în 1934, prin experienţe cu ouă 


de Drosophila melanogaster. 

Radiațiile UV provoacá modificări numai prin excitarea mo— 
leculelor din substanţa care le absoarbe. ‘Substanțele care nu absorb 
această categorie de radiaţii nu sint afectate de modificări chi- 
mice şi, în consecință, nici de schimbări genetice. 

Radiațiile UV au o capacitate penetrantă în obiectul iradiat 
mai redusă decit razele X şi razele gamma, ceea ce face ca acest 
agent să fie folosit pentru inducerea de mutații la microorganisme, 
la culturi de celule, la polen și la spori de ciuperci, care nu au sau 
au puţină materie protectoare. : 

Numărul cercetărilor privind cinetica apariţiei aberaţiilor prin 
iradierea cu radiaţii UV în doze variabile este foarte mic, din cauza 
dificultăţilor pe care le intimpiná asemenea studii. Acestea se da- 
toresc puternicei absorbţii a radiaţiilor de către membrana celulară 
şi citoplasmă, ceea ce împiedică determinarea corectă a dozei în 
punctul de influență (adică la nivelul ADN cromozomal), pe de 
o parte, și a efectului, în general, toxic al radiaţiilor UV în doze 
mari, pe de altă parte. 

Inducerea aberațiilor cu radiaţii UV este corelată cu lungimea 
de undă, iar eficacitatea relativă urmează curba de absorbţie a ra- 
diaţiilor ultraviolete pentru acizii nucleici. Dacă numărul de mu- 
taţii genice și aberaţii oromozomale induse! este pus în relaţie cu 
lungimea de undă, rezultă un spectru de acţiune care cuprinde apro- 
ximativ 2400—2800 À, Efectul mutagen maxim este produs la o 
lungime de undă де, 2600 А, care coincide ou speotrul de absorbţie 
maximă a acizilor nucleici, în special a ADN. 
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Radiațiile UV excita moleculele de ADN, avînd ca efect apa- 
гіра reacţiilor chimice de fluorescent şi fosforescenţă si transmi- 
terea energiei de la molecula excitată la alte molecule, în momen- 
tul cînd acestea se ciocnesc, rezultínd astfel variate reacţii chimice 
secundare. Din molecula de ADN, componentele cele mai sensibile 
la radiaţiile UV sint bazele pirimidinice si ceva mai puţin cele pu- 
rinice, Labilitatea lor este direct proporţională cu numărul de gru- 
pe atonice (carboxil) din scheletul molecular al bazei azotate. 

Mutaţiile induse cu ajutorul radiaţiilor UV se aseamănă foarte 
mult cu mutaţiile naturale, în special cu cele din regiunile de 
munte unde, de fapt, şi intensitatea radiaţiilor UV naturale este 
mai mare. 

Radiațiile UV, în сеје mai multe cazuri, sînt nocive pentru 
sistemele biologice asupra cărora acţionează. Uneori, inactivarea 
produsă este reversibila, adică apare o reactivare; Fenomenul s-a 
constatat la bacterii inactivate im vivo prin radiaţii UV. Reacti- 
varea constă în restabilirea, într-o oarecare măsură, a dezordine- 
lor cauzate de iradiere în molecula de ADN din prima fază a fo- 
tolizei. Reactivarea se numeşte fotoreactivare, cînd se realizează cu 
ajutorul luminii vizibile şi termoreactivare, cînd se recurge la tra- 
tamente termice. Reactivarea proceselor de bază sînt intracromo- 
zoma!e. La iradierea ADN cu radiaţii UV in vitro nu араг pro- 
cesele de reactivare, datorită lipsei unei enzime care să asigure des- 
fágurarea procesului de refacere a lanțurilor de ADN. 

Din cele expuse se poate conchide că radiaţiile ultraviolete sint 
лэп agent mutagen mai slab decît radiaţiile ionizante, însă cu o ac- 
ţiune deosebit de puternică asupra ADN. Aceasta pare dealtfel să 
fie explicaţia rolului genetic important al razelor ultraviolete. 


5.8. CARE SINT MUTAGENII CHIMICI ŞI CUM ACTIONEAZA 
ASUPRA BAZEI EREDITARE ? 


De la început putem afirma că majoritatea substanţelor chi- 
mice administrate organismelor vii, în anumite perioade din dez- 
voltarea lor şi în anumite doze, sînt capabile să inducă mutații. 
Efectul mutagen al substanţelor chimice depinde de natura lor st 
de starea ADN din celulă în momentul acţiunii acestora. cn 

Substanțele chimice mutagene experimentate au о structură 
chimică extrem de variată, de aceea o clasificare a lor după acest 
criteriu este, їп mod practic, imposibilă. La propunerea lui Е. Free- 
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se (1963), agenţii mutageni chimici s-au clasificat în două grupe 
mari: У у : : Р E" 

— agenți mutageni care acţionează în perioada de biosintezá 
replicativă a acizilor nucleici; 

— agenţi mutageni chimici care acţionează direct asupra aci- 

zilor nucleici în repaus. 
Din prima categorie fac parte: 
inhibitori de concurență a precursorilor acizilor nucleici. 
Aceştia au o structură spațială asemănătoare bazelor purinice si pi- 
rimidinice. Unele substanțe acţionează prin inhibarea sintezei nu- 
cleotidelor purinice (azaserina, azaguanina, metiluretanul, со}е- 
ina, teobromina, teofilina, paraxantina s.a.), alte substanţe chimi- 
ce blochează sinteza nucleotidelor pirimidinice (5-aminouracilul, 
S-etoxicofeina, fluorodezoxiuridina ş.a.). Aceste substanţe au fost 
folosite си succes pentru inducerea de mutații la Vicia faba, Al- 
lium, Neurospóra precum şi la Drosophila melanogaster. Cel mai 
puternic factor mutagen din această grupă s-a dovedit a fi azase- 
zina, care inhibă gi diviziunea celulară. Inhibitorii de concurență 
provoacă  fragmentüri cromozomale, prin blocarea sintezei unei 
- baze necesare replicării cromozomale, sau prin stimularea formării 
unui analog bazic, care încorporat în acizi nucleici, în locul altei 
baze, devine un factor mutagen. 

Substanțe analoage bazelor purinice зі pirimidinice. Aceste 
substanţe, avind în constituția lor nucleul purinic sau pirimidinic, 
por fi încorporate în molecula de ADN în locul bazelor azotate 
naturale, provocind „greșeli de înlocuire“ a nucleotidelor. La repli- 
carea acizilor nucleici, care conţin analogi ai bazelor azotate, se 
produc „greșeli de copiere“, care duc la apariţia de mutații. Din- 
tre analogii bazelor azotate, folosite ca agenţi mutageni, mentio- 
пл:  3-bromuracilul (5-BU), 5-bromdezoxiuridina | (5-BDUR), 
5-cloruracilul (5-CU), 5-fluoruracilul (5-FU), S-ioduracilul (5-10), 
2-oxipurina (2-OP), 2-aminopurina (2-AP) s.a. 

Acridinele (substanţe chimice bazice folosite în citologie ca 
și coloranți pentru a pune în evidență acizii nucleici): proflavina 
(2,8 diaminoacridină), acridina galbenă (2,8 diamino- —3,7 di- 


metilacridină), acridina oranj (2,8 dimetilaminoacridină) si altele, - 
pe lîngă rolul lor de tolorangi sînt gi puternici agenți табелі, 


efect pus în evidență la virusuri, bacterii și plante superioare. 
Din a dona categorie fac parte: - 
Acidul nitros (HNO,) este un mutagen cunoscut de mult timp, 


147 


Scanned with CamScanner 


însă acţiunea lui la nivelul acizilor nucleici a fost demonstrată re- 
cent de Н. Schuster şi С. Schramm, în anul 1958. Acidul nitros 
provoacă dezaminarea unor baze azotate din ADN şi ARN, trans- 
formînd adenina în hipoxantină și guanina în xantină. Hipoxantina 
(Н), avînd proprietăți similare guaninei (С), se împerechează ușor 
cu citozina (C). În urma procesului de replicare a ADN, perechea 
de nucleotide adenină-timină (A—T) este înlocuită cu perechea de 
nucleotide С—С, fapt ce determină modificarea informaţiei ge- 
netice. În mod. similar, prin transformarea citozinei în uracil (U), 
acesta, avînd proprietăţi similare timinei, se împerechează cu ade- 
nina. Rezultatul este înlocuirea perechii de nucleotide G—C cu pe- 
rechea A—T, schimbare care determină, de asemenea, formarea de 
mutații. 

Hidroxilamina (NH>OH) ў bidrazina (H4N-—NEL,) sint fac- 
tori mutageni care au o constituţie chimică asemănătoare $i ambii 
reacţionează cu bazele pirimidinice din macromolecula acizilor nu- 
cleici. Hidroxilamina reacţionează mai ales cu citozina, pe care o 
transformă într-un compus analog uracilului, care, în procesul de 
replicare a ADN, se va uni cu adenina. Ca urmare, perechea de 
nucleotide C—G este înlocuită cu perechea Т-А si informaţia 
generică apare modificată, Efectul mutagen al hidroxilaminei a fost 
descoperit în anul 1959 la virusul mozaicului tutunului. Ulterior, 
acţiunea mutagenă a fost pusă în evidență la bacteriofagul T, 
şi chiar la unele mamifere, cum este de pildă hamsterul. 

Hidrazina are un efect mutagen mult mai redus decit hidroxil- 
amina şi are afinitate pentru timină. Prin acţiunea sa asupra ba- 
zelor pirimidinice din acizii nucleici se formează lanţuri polinucleo- 
tidice apirimidinice. 

Agenţii mutageni chimici menţionaţi, făcînd parte din cea 
de a doua categorie, atacă, după cum s-a arătat, numai bazele 
purinice şi pirimidinice. Alte substanțe chimice atacă pe lîngă ba- 
zele azotate şi scheletul glucidofosforic. Aşa sînt substanţele alki- 
lante, peroxizii organici, clorura feroasă ş.a. 

Substanțele alkilante au în grupa lor una, două sau mai multe 
grupe alkil funcţionale (—CH,; CH,—CH,—). Efectele lor sînt 
asemănătoare radiaţiilor, de aceea se mai numesc şi efecte radiomi- 
metice. Majoritatea agenţilor alkilangi sint şi antimitotici. Dintre 
agenţii alkilanți mai bine studiaj sînt: iperita, dietilsulfatul 
SO„(OC,H,), erilmetansulfonatul' C;H3OSO,CH;, В-ргоріоіас:опа, 


epoxizii ş.a, 
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Acţiunea mutagenă a unor antibiotice care afectează sinteza aci 
zilor nucleici, Aici nu se includ antibioticele care blochează sinteza 
proteinelor (streptomicina, cloramfenicolul, tetramicina), ci cele 
care inhibă sinteza acizilor nucleici și anume: actinomicina, cine- 
rubina, cromomicina, daunomicina, noglamicina, olivomicina, Nl- 
tele interferează cu sinteza ADN: edeina, fleomicina, mitomicina, 
novobiocina, porfivomicina, streptomigrina, Ecbinomicina, cordice- 
pina şi tubercidina inhibă sinteza ambilor acizi nucleici, Efectul mu- 
tagen ş-a studiat mai bine la cîteva din antibioticele care inhibă 
preferențial sinteza ADN. 

Substanțele chimice mutagene prezintă cîteva caracteristici care 
le deosebesc, în ceea ce priveşte acţiunea lor, de agenţii mutageni 
fizici; 

— au o eficiență mutagenică mai mare (de 2—100 ori mai mul- 
te mutații) decît radiaţiile; А 

— majoritatea mutaţiilor provocate sînt neletale; 

— produc o stare, metastatică de lungă durată a locusului, 
stare care precede mutaţia terminală; ` 

— produc frecvent mutații somatice, cu toate că agenţii muta- 
geni chimici sînt aplicaţi asupra gameţilor, Această situație se ex- 
plicá prin faptul că vătămarea premutagenă se poate menţine timp 
de mai multe generaţii celulare, Ca urmare a acestor mutații somà- 
tice apar „mozaicuri“; 

* — unii agenți mutageni chimici au efect mutagen numai cînd 
se găsesc în soluţii concentrate. Aceleași substanțe chimice mutagene, 
în soluţii diluate, por deveni substanțe care împiedică chiar apariţia 
mutaţiilor naturale, devenind factori ,antimutageni"; 

— provoacă un număr de deficienţe mici asemănător iradie- 
rilor, dar mult mai puţine schimbări mari în structura cromozo- 
milor. 

În urma -descoperirii mutagenilor chimici, s-au schimbat si. pă- 
геге despre procesul mutaţional. Înainte se credea că materialul 
genetic este atit de stabil încît pentru. a provoca mutații trebuie 
acţionat asupra lui (asupra genelor si cromozomilor) cu cantităţi 
foarte mari de energie (cu radiaţii), deoarece materialul genctic ar 
fi apărat de „materialul negenetic“ din jurul lui. Astăzi însă se 
ştie că „materialul genetic“ nu este mai rezistent decit orice com- 
binaţie chimică, De aceea, diferitele combinaţii chimice „extragene- 
пісе“ din celulă pot să provoace mutații, Modificările morfologice 
provocate de substanţele chimice mutagene la nivelul celulei, si în 
special asupra cromozomilor, sînt mai reduse decît cele ale madia- 
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Мм. 


şiilor ionizante dirijate, însă modificările sint mult mai asemănă- 
toare mutaţiilor naturale și a celor obţinute sub acţiunea razelor 
ultraviolete. 


5.9. CUM SE PRODUCE FENOMENUL DE MUTATIE 
LA NIVEL MOLECULAR ? 


Pornind de la accepțiunea cà mutajia este rezultatul unor 
schimbări bruște ce se produc în structura și chimismul genelor, tre- 
buie să urmărim cùm acţionează factorii mutageni asupra materia- 
lului genetic la nivel molecular, adică asupra acizilor nucleici, ADN 
şi ARN. Studiul bazelor chimice ale procesului mutagen a dus la 
descoperirea unor importante aspecte privind influenţa factorilor 
mutageni asupra acizilor nucleici, asupra codului și reglajului gene- 
tic, precum şi a procesului de sinteză a proteinelor. 

D. Watson şi Е. Н. Crick (1953), care au descoperit structura 
moleculei de ADN, au emis ipoteza că шшара nu este altceva 
decît o „eroare“ în succesiunea nucleotidelor din cadrul acizilor 


nucleici, ceea ce duce la o copiere greşită a mesajului genetic la re- 
plicarea ADN. 


ә 


Se ştie că ordinea nucleotidelor care formează o catenă de ADN 


ste dictată de o altă catenă care condiţionează secvența nucleoti- 


. іся din catena nouă. Pornind de la rolul de matriță al ADN în 


biosinteza replicativă a ADN, s-a presupus că sub acţiunea radia- 
tülor sau a 'altor agenți mutageni se schimbă ordinea iniţială a 
nucleotidelor dintr-o catenă. Cu ocazia sintezei catenei complemen- 
tare, catena matriţă modificată imprimă o nouă ordine nucleotide- 
lor (determinată de agentul mutagen), ceeâ ce alterează mesajul 
genetic în procesul de biosinreză, A 

Să presupunem că o catenă-matriță are secvența nucleotidelor 
ATGAC, care ordonă sinteza unei catene complementare cu sec- 
venta TACTG, rezultind astfel segmentul de ADN  bicatenar 
AT T Dacă prin iradiere sau alt agent mutagen se dezaminează 
TACTG 
G din catena matriţă și se formează C, atunci secvența ATCAC 
va ordona sinteza catenei complementare, ceea ce va face ca seg- 
mentul bicatenar de ADN să apară sub următoarea formă: ATCA С. 


Catena TAGTG va deveni, la rîndul ei, catenă-matriță саге va 
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ordona sinteza unei catene cu secvența ATCAC, Odată cu schimba- 
rea unei nucleotide cu alta se schimbă $i codonul (tripletul) respec- 
tiv, care va ordona încatenarea unui alt aminoacid decît cel dictat 
de ordinea inițială a nucleotidelor. Avind în vedere modul de 
descifrare si citire a codului genetic, rezultă că modificarea menţio- 
nată afectează nu numai codonul respectiv, dar si codonii următori. 
De exemplu, dacă tripletul ATG, care la nivelul ARN-m apare 
sub formă de AUG, condiţionează încatenarea aminoaciduíui me- 
tionină, în urma „copierii greșite“ tripletul ATC, respectiv AUC, 
faciliteaza încatenarea unui alt aminoacid şi anume a izoleucinei. 
Consecința va fi formarea unui alt tip de proteină, modificarea 
metabolismului specific și apariţia unei structuri funcţionale noi. 
care se vor evidenția fenotipic sub formă de mutații. 

Copierea greşită a informaţiei genetice, respectiv formarea de 
mutații, poate fi indusă prin patru tipuri de schimburi posibile în 
secvenţa ea şi anume: 

— înlocuirea uneia sau a mai multor baze azotate originale 
cu altele în molecula de ADN; 

— deletia sau eliminarea unei baze azotate, cînd dublul helix 
ADN se scurtează cu o pereche de dezoxinucleotide care dispar din 
secvența normală; 

— adiţia sau includerea unei noi baze azotate, ceea ce face 
ca macromolecula de ADN să se lungească cu o pereche de nucleo- 
tide care apar „în plus“; ` 
— inversarea unei secvenţe de nucleotide din macromolecula di 
ADN. Eo 

Cînd o bază purinică din macromolecula de ADN sau ARN 
este înlocuită cu o altă bază purinică sau o bază pirimidinică cu 
о altă bază pirimidinică, fenomenul se numeşte tranziție. Cînd о 
bază purinică este înlocuită prin alta pirimidinică, sau invers, fe- 
nomenul se numește transversie. Ў 

Aşadar, modul de: acţiune al agenţilor mutageni asupra aci- 
zilor nucleici este foarte variat, ei provocind diferite modificări, ca. 
cele menţionate mai sus, Ca urmare apar modificări ale informaţiei 
genetice și respectiv ale procesului de biosinteză a proteinelor. ie 
poate deci conchide că muraţiile au acelaşi mecanism molecular de 
apariţie care constă, în esență, în modificarea informaţiei genetice 
înscrisă în macromoleculele de acizi nucleici. 
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5.10. CE SINT MUTATIILE SOMATICE ȘI CARE ESTE 
"IMPORTANŢA LOR ? - 


Mutaţii somatice sînt acele modificări care au loc în celulele 
somatice ale corpului unui organism, adică în celulele apărute după 
ce a început creșterea şi dezvoltarea zigotului. Astfel de mutații pot 
să apară în orice celulă şi în orice fază de diviziune a celulei soma- 
tice, în stadii embrionare foarte timpurii ale organismului sau în 
celulele organismelor mature. Cu cit mutaţiile somatice apar mai la 
inceputul vieţii unui organism cu atit mai mari sint fesuturile sau 
chiar organele afectate de mutaţia somatică respectivă. Cînd o 
astfel de mutație apare chiar la primele diviziuni ale zigotului, 
poate să apară un organism cu fenotip nou, un mutant. Cînd mu- 
тае au loc în stadii mai avansate, араг or anisme vegetale și ani- 
male cu un aspect mozaicat. Alte mutații d acest gen, care apar 
în celulele organismelor mature, nu se pot exprima fenotipic ў 
nici nu se pot transmite la urmăși, rămînînd fără însemnătate. 

Mutapile care apar în celulele somatice pot reproduce celule 
asemănătoare (cu aceeaşi mutație), însă nu un organism întreg. 
Schimbările somatice se vor perpetua numai în celulele somatice ce 
descind de la celula iniţială în care a apărut mutaţia. 

Mutaţiile somatice au fost numite de Cb. Darwin, la timpul 
„său, „sports“, iar apoi „bud variation", „variation par bourgeon“, 
„„Knospenvariation“. 

Un exemplu de mutații somatice sînt variațiile mugurale de la 
plante, adică apariția unor ramuri, flori, fructe cu caracteristici noi, 
deosebite de restul organismului. Cînd un astfel de lástar modificat 
(mutant) este desprins şi înmulțit pe cale vegetativă (altoire, bută- 


şire etc.) se obţine un nou individ care va manifesta în întregime 
caracteristicile părții vegetative modificate, adică un mutant. 

Mutaţiile somatice sau variațiile mugurale sint destul de frec- 
vente la plantele cultivate! şi îndeosebi la cele policarpice. Aseme- 
nea variaţiuni ereditare au fost observate în număr destul de mare 
la plante încă din secolul al XVII şi al XVIII-lea, iar biologii şi 
selecționatorii s-au oprit asupra lor, cercetîndu-le cauzele sau fo- 
losindu-le în procesul ameliorării. ч 

Variaţiile mugurale apar ca abateri de la normal айт а carac- 
terelor morfologice cît si a însușirilor fiziologice. Frecvent se consta- 
tă  variaţiuni în ceea ce priveşte schimbarea caracterelor fructelor 
(culoare, mărime, formă). Se întîlnesc însă gi variaţiuni mugurale 
care se referă la epoca de coacere, gustul fructelor, prezenţa sau 
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absenţa seminţelor, intrarea pe rod si fertilitatea pomului etc. Multe 
din aceste mutații somatice sint foarte utile din punct de vedere 
practic, de aceea înmulțirea lor pe cale vegetativă constituie calea 
cea mai rapidă de obţinere a unei clone noi, care poate deveni 
şi un soi nou. Multe din actualele soiuri de măr, păr, viță-de-vie, 
citrice, plante ornamentale etc, au la bază mutații somatice favo- 
rabile care au fost izolate şi inmulgite după aceea. 

Nu toate mutaţiile somatice au soarta unor variaţii mugurale, 
adică de а da naştere unui mutant. Cele mai multe mutații soma- 
tice se limitează la individul la care au apărut, și dispar odată cu 
el, dacă nu se pot înmulți pe cale asexuată sau dacă nu se formează 
вате afectați de mutaţia somaticá respectivă, 

Efectul mutagen asupra celulelor somatice depinde dacă ele 
sînt într-o diviziune continuă sau nu. De exemplu, anumite celule 
foarte bine diferențiate în organismul uman, cum sînt celulele ner- 
voase sau celulele care cáptusesc interiorul intestinului subțire, nu 
se divid, De aceea, în astfel de celule este foarte greu de depistat 
mutații, pentru cá nu au celule-fiice care să poată fi clasificate ca 
mutante sau nemutante, Cu toate acestea, nu este exclus să apară 
mutații şi la nivelul acestor celule. Cele mai, frecvente mutații apar 
în celulele avizate la o diviziune continuă. Tehnicile recente de 
creştere a celulelor umane în culturi de țesuturi au permis un stu- 
diu mai eficient a ratei mutaţiilor somatice la om. 

Studiul mutaţiilor somatice a rezolvat o serie de probleme im- 
portante privind natura acţiunii genei şi natura cancerului. S-au 
făcut deja referiri privitor la originea: şi creșterea țesuturilor cance- 
roase. Celule canceroase izolate au fost crescute în cultură de pesu- 
turi $1 toate descendenţele lor au avut proprietăţi canceroase. Deci, 
cancerul este rezultatul unor deranjamente în mecanismul, infor- 
maţional al celulei, o mutație în adevăratul sens al cuvîntului. Dacă 
cancerul este rezultatul unei mutații punctiforme, somatice sau о 
diferenţiere în țesuturi dezorganizate este o problemă mult discu- 
tată. Un alt fapt recent, care face ca mutaţiile somatice să fie luate 
în seamă, este dezvoltarea tehnicii de hibridare între celule de la 
diferite. specii în cultură de ţesuturi. O astfel de metodă a pornit 
de la constatarea că celulele de la diferite specii, infectate cu, VITU- 
suri inactivate prin lumină sau prin chimicale, s-au grupat JO 
masă compactă: membranele lor celulare s-au dizolvat şi Я 
tul celor două celule a fuzionat. O astfel de celulă „hibri а рон 
da naştere la linii celulare care conțin material genetic de la eg 
părinţi (celule). S-au realizat celule hibride între şoarece şi 50 > 
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Sntre hamster şi şoarece şi alte combinaţii. Recent s-au obţinut hi- 
brizi între celule de șoarece si celule de om printr-o metodă specială. 


. “Toţi cromozomii goarecelui au continuat să fie prezenţi în cultura 


hibridă, în timp ce parte din cromozomii umani s-au pierdut. Celu- 
lele însă au continuat să manifeste unele trăsături genetice ale ce- 


]ulelor umane. 


511. CARE ESTE SITUAŢIA OMULUI ÎN CONTEXTUL MUTAGENEZEI ? 


Cu toate atributele lui de ființă superioară si rațională, omul 
mu a putut şi nici nu va reuşi să se sustragá complet de sub influ- 
епүа unor agenţi mutageni care cauzează modificări ereditare în 
structura sa genetică. Așadar, si omul este afectat de mutații cu toa- 
1e consecinţele lor. Agenţii mutageni care acționează asupra omului 
“sînt în general cei саге acționează și asupra celorlalte organisme 
vii. Dintre aceştia rețin atenţia cei mai frecvenți şi mai eficienți. 

Contaminarea radioactivă este una din cauzele principale ale 
mutaţiilor la om. Iradierea pe care о primește organismul uman pro- 
vine din două categorii de surse de radiaţii si anume: radiaţii natu- 
rale şi radiaţii artificiale. 


Radiațiile naturale: 
— Contaminarea radioactivă din atmosferă (circa 196 din ira- 
xdierea totală). 
L Contaminarea. prin contact cu elemente radioactive din sol 
(45 % din iradierea totală). : 
— Contaminarea prin. pătrunderea în organism a alimentelor 
şi a apei cu un oarecare fond radioactiv (249/) din iradierea totală). 
Intensitatea iradierii naturale pe suprafața pămîntului variază 
de la о zonă 'geografică la alta, datoriră distribuţiei neuniforme a 
elementelor radioactive în scoarța pămîntului. La polii globului, 
intensitatea iradierii este mai mare decât la ecuator cu peste 20%. 
Intensitatea radiaţiilor cosmice creşte la altitudini ridicate. Radia- 
xia naturală exercitată asupra omului mai depinde de sursa si natura 
alimentelor consumate, de materialele de construcţie a locuințe- 
lor etc. 
Radiațiile artificiale: 
— Iradierea sistematică profesională care avizează persoanele 
-ce lucrează în domeniul cercetărilor nucleare, radiologice, în anu- 
mite ramuri ale industriei etc. 
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— Iradierea accidentală în timpul explorării minelor de uraniu 
şi în urma exploziilor nucleare. | . ; : : 

— Iradierea medicală folosită pentru diagnosticarea si trata- 
mentul unor boli. Această iradiere constituie în prezent principala. 
sursă de contaminare a populaţiei cu radiaţii ionizante, de aceea se 
recomandă folosirea ei cu mai mult discernămint, numai atunci cînd 
nu poate fi înlocuită cu alte mijloace mai puţin dăunătoare o- 
mului, ; 

Asa stind lucrurile, se pune întrebarea: care sint totuşi dozele 
admise pentru om, fără a avea un efect mutagen ireversibil? Se 
apreciază că baza ereditară a omului este adaptată pentru o doză 
totală -de 5—7 r/viaţă. În unele zone iradierea naturală este de 
50—60 r, generaţie de generaţie. 

În ultimul timp s-a constatat o creştere progresivă а iradierii 
populaţiei globului datorită surselor artificiale, generate de progre- 
sul tehnic. Populaţia de azi este expusă unei radiaţii cu 50—100% 
mai mare decît populația care a trait înainte de descoperirea raze- 
lor Röntgen, ceea ce corespunde unei creşteri de 6—15% a ratei 
mutaţiilor. Acest fond natural de radiaţii este în continuă creștere 
şi constituie un pericol major nu numai pentru om ci și pentru 
toate organismele vii de pe Terra. à 

Referindu-ne la consecințele iradierii asupra omului, menţionăm 
că datele de care dispunem nu sînt rezultatul unor experiențe efec- 
tuate direct pe om, ci extrapolarea la om a rezultatelor unor expe- 
riențe făcute pe șoareci, șobolani, cîini, iepuri, maimuțe $a. La 
acestea se mai adaugă informaţiile obţinute privind efectul nociv 
al radiaţiilor ionizante asupra omului în urma exploziilor bombe- 
lor atomice de la Hiroshima, Nagasaki şi Bikini şi a unor accidente 
la unele centre de cercetări nucleare. 

Efectele iradierii la om se-pot manifesta imediat asupra per- 
soanei expuse (prin arsuri şi alte efecte directe sau indirecte asupra 
țesuturilor corpului) și asupra ADN din celulele reproducătoare a 
populaţiei nou-náscute. În acest din urmă caz, efectul iradierii nu 
apare imediat, ci în gelieraţiile urmütoare. Aceasta ne face să 
credem că expunerea omului la iradiere, indiferent de natura radia- 
Шог si de mărimea dozei, este potenţial dăunătoare. Rata muta- 
"Шог este în general proporţională cu doza de radiaţii, iar efectele 
sînt cumulative, i 

Dintre efectele radiaţiilor asupra omului menţionăm apariţia 
unor maladii cu o frecvență foarte mare, cum sînt: leucemia și 
cancerul, anomalii ale scheletului, căderea părului si a dinţilor, 
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scurtarea duratei vieţii, sterilitatea, schimbarea raportului dintre 
sexe, malformații la descendenţi ș.a. 

La multe din persoanele care au supravieţuit iradierii de la 
Hiroshima a apărut leucemia, cu frecvenţa cea mai mare la copiii 
iradiagi înainte de a se naşte. Cele mai multe cazuri de leucemie 
s-au observat după 5 ani de la explozie. Se apreciază că la fiecare 
30 r în plus faţă de iradierea normală se dublează numărul de ca- 
zuri de leucemie într-o populaţie. 

După unele дейисү ale lui /. F. Crow, privind estimarea unor 
anomalii ereditare la om, situaţia s-ar prezenta astfel, cînd o popu- 
айе umană de 200 milioane ar fi expusă, într-o singură generaţie, 
la 10 r. 


Numărul de În generaţiile 
Forma anomaliei e cazuri in prima următoare 
generaţie! 

РіМсітеа condrodistroficá 1.000 200 

| Gross mental sau defecte fizice 80.000 720.000 

Moartea infantilă si în copilărie 160.000 3.840.000 

1 Moartea embrionará și nou-născuţi 400.000 7.600.000 
. La această gamă largă de anomalii la om, provocate de ira- 


diere, trebuie să adăugăm gi deranjameniele pe care le cauzează in 
numărul şi structura, cromozomilor, ceea ce duce implicit la apariţia 
unor malădii ereditare. Aberaţiile cromozomale apar imediat după 
iradiere, frecvenţa lor orescind rapid. Poate să aibă loc şi o refa- 
cere parţială a aberaţiilor cromozomale. Unele anomalii au fost 
găsite după 20 de ani de la iradiere. 

Efectele radiaţiilor ionizante sînt mai grave cînd se radiază 
mai multe persoane din aceeași populaţie: Pericolul constă in mă- 
rirea frecvenţei persoanelor afectate de mutații recesive.. Deoarece 
genele mutante au aproximativ aceeași direcţie de modificare, ira- 
dierea mai multor persoane dintr-o populație duce la apariţia ace- 
loraşi mutații la mai mulţi indivizi din populaţie. În urma cásáto- 
iilor între indivizi iradiati din aceeaşi populaţie se creeâză posi- 
bilitatea ca genele mutante recesive heterozigote să devină homo- 
zigote şi să se manifeste, Cum efectul genelor homozigote recesive 
este adesea dăunător organismului se subințelege de ce în unele 
zone cu populaţii izolare, procentul malformaţiilor este mai mare. 
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Aceleași aberaţii apar si în urma căsătoriilor între rude apropiate, 
adică în urma fenomenului de consanguinizare. 

Pe lîngă radiaţii, ereditatea omului este afectată я de o 
gamă largă de substanţe chimice. Am putea afirma că orice substan- 
tá chimică introdusă în organismul uman, sub diferite forme, este 
potenţial un agent mutagen. De la binefăcătoarea și mult folosita 
aspirină şi pînă la intoxicaţiile cu substanțe chimice nocive, toate 
sînt capabile să inducă mutații. Referindu-ne numai la variațiile 
genetice determinate de acţiunea unor medicamente, realmente avem 
motive de îngrijorare. De exemplu, multe medicamente, care nu 
afectează femeia gravidă căreia i se administrează, pot avea efecte 
dăunătoare asupra embrionului în dezvoltare. Au efect malforma- 
tiv asupra embrionului majoritatea hormonilor, androgenii, estero- 
genii, insulina, cortizonul şi altele, cînd sînt administrate în doze 
mari femeilor gravide. De tristă amintire este „faimoasa“ talido- 
midă, un medicament fabricat în КЕС, care, administrat femeilor 
gravide ca sedativ, a făcut să se nască mii de copii cu тйпі si 
picioare. atrofiate, lipsiţi complet de membre și alte multe infir- 
тпа ingrozitoare pentru părinţi, copii si societate. 

Asa se explică de ce in ultimii ani unii cercetători Şi-au con- 
sacrat activitatea studierii variațiilor ereditare determinate de acţiu- 
nea medicamentelor, punînd astfel bazele unei noi ramuri a ge- 
neticii numită farmacogenetica. 

Dacă la toate consecințele medicamentelor recomandate ca 
binefăcătoare mai adăugăm gama de substanţe chimice introduse 
în organism de omul căzut victimă a diferitelor forme de drogare, 
de la heroină. pînă la cofeină, nicotină și alcool, este necesar să 
se tragă semnalul de alarmă pentru protejarea sănătăţii omului 
actual şi a generaţiilor viitoare. 

În concluzie, omul este astăzi în posesia unor descoperiri care 
au revoluţionat știința, tehnica, modul lui de viață $ chiar socie- 
tatea. Se impune са’ toate aceste cuceriri să fie folosite în favoarea 
omului. De aceea omenirea trebuie să facă apel tot mai mult la 
rațiune si să se gîndească unde va ajunge specia Homo, sapiens 
dacă nu se va respecta echilibrul biologic al acestei specii. 

Este de datoria noastră să asigurăm generaţiilor viitoare un 
fond genetic sănătos şi un climat optim. 
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5.12. CARE ESTE APORTUL FENOMENULUI DE MUTAGENEZĂ 
IN EVOLUŢIA SPECIILOR ? 


Evoluţia speciilor a constituit și constituie încă problema de 
bază a biologiei. Dacă astăzi nimeni nu se mai îndoiește de faptul 
că speciile existente provin din organisme mai puţin evoluate, apă- 
rute în perioade geologice îndepăntate, apoi drumul evolutiv parcurs 
în decursul milioanelor de ani nu este încă pe deplin elucidat. 

Dintre ştiinţele biologice, genetica а contribuit foarte mult la 
descifrarea acestui drum atît de sinuos pe care speciile l-au parcurs in 
evoluţia lor. S-a admis. са mediul exterior, care s-a schimbat în 
decursul perioadelor geologice, a dus la adaptarea treptată a 
organismelor. Adaptarea la astfel de condiţii noi s-a realizat prin 
intermediul mai multor mecanisme genetice, printre care mutațiile 
au avut un rol foarte important. Așadar, mutaţiile naturale stau 
la baza variabilităţii ereditare a organismelor și a evoluţiei spe- 
сог. La nivelul organismelor monocelulare, mutaţiile sint princi- 
pala. sursă de variaţii ereditare. La organismele cu reproducere. se- 
xuată, recombinarea, mutaţia si selecția au avut un rol important 
în evoluția lor. 

Odază cu dezvoltarea culturii plantelor și creşterii animalelor, 
în secolul al XVIII-lea, dar mai ales în secolul al XIX-lea, sint 
observate nenumărate mutații apărute spontan. Cb. Darwin a 
strâns tot ce era cunoscut pe vremea ѕа în acest domeniu şi a ob- 
servat el însuși numeroase cazuri de mutații naturale la diverse plan- 
te şi animale. 

Mutaţia naturală este, deci, o realitate permanentă în natură, 
la toate speciile existente și chiar la om. Cu toate că genele se ca- 
racterizează printre altele şi prin stabilitatea lor. de-a lungul tim- 
pului, asigurind conservatismul ereditar, ele au şi proprietatea de a 
se modifica sub influenţa unor condiții de mediu neobişnuite organis- 
mului, asigurînd aspectul variabil al eredității si al materialului 
genetic. 

În decursul evoluţiei au apărut mutații, respectiv gene, саге 
prin importanţa lor au folosit ca materie primă pentru procesul de 
selecţie naturală, pentru formarea de noi specii. Unele gene noi, 
prin importanţa, lor majoră au creat bariere în încrucișarea formei 
modificate cu forma inițială, Astfel de bariere „de încrucişare“ au 
dus la izolarea formei modificate de restul speciei, facilitind apari- 
ţia. unei populaţii noi în cadrul speciei respective. Populaţiile cu 
modificări genetice apărute pe această cale sint uşor de izolat, 
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datorită poziţiei ocupate si condiţiilor care se deosebesc oarecum 
de cele optime ale indivizilor care formează specia: Cu timpul, 
forma modificati devine populaţie, iar aceasta se transformă în 
ecotip si apoi într-o specie nouă. Asa se explică alcătuirea unei 
specii. din mai multe populaţii și ecotipuri care diferă între ele. 
Selecţia naturală a acţionar cu multă severitate asupra for- 
melor nou apărute, În urma acestui proces au supravieţuit numai a- 
cele forme care prezentau o superioritate evolutivă, în special o 
mai mare adaptabilitate la noile condiţii de mediu, Selecţia natu- 
rali a reţinut numai acele modificări care contribuiau la întărirea 
speciei inițiale, la transformarea ei într-o altă specie superioară, 
prin adăugarea de caracteristici noi. 
Procesul mutagen are un caracter permanent, acţionind con- 
tinuu atit asupra speciilor nemodificate, cît si asupra celor care 
s-au diferențiat în urma: unor mutații mai vechi. Unele specii sînt 
mai stabile, altele mai susceptibile variațiilor ereditare. Unele mu- 
taţii genice pot provoca modificări care pot fi considerate ca însu- 
$i de varietate, specie si chiar gen. 
Evoluţia speciilor in general și a mutantelor în special a fost 
şi este mult modificată de apariţia selecției artificiale. Omul, prin 
ifitermediul selecţiei artificiale, nu a mai ţinut seama de adapta- 
bilitatea formelor alese, de interesul evolutiv al speciei, ci de inte- 
resul economic pe care acestea îl prezentau. De aceea multe din 
soiurile de plante și rase de animale s-au diferențiat aşa de mult 
de formele inițiale, care erau adaptate, încît lăsate libere sînt sortite 
pieirii. > 
` Cercetările efectuate în ultimi-ani, de geneticieni şi sistemati- 
cieni, au dus la concluzia cà trebuie revizuită poziția sistematică a 
multor specii. La stabilirea unei specii trebuie să se folosească metode 
genetice, să se aibă în vedere compatibilitatea la încrucișare, fertili- 
tatea hibrizilor, gradul de omologie a cromozomilor, conjugarea 
cromozomilor în meioză s.a. Tinind cont de toate acestea, numărul 
speciilor revizuite prin metode genetice este foarte mare. De exem- 
plu în cadrul genului Triticum, la care au apărut o serie de к 
taţii în decursul evoluţiei, s-a constatat că multe specii din “di dee 
acestui gen se deosebesc între ele numai prin modificári d 

? г x N De pildá la specia hexaploida 
nate de o singurá pereche de gene. p 15d 

ы f : m cromozomul e- 
Triticum aestivum L, gena dominantă Q de pe cro ulgare Host 
termină însuşirile prin care se deosebește de subspecia vw 


şi de subspecia spelta L. 
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După ultimele cercetări de genetică, speciile hexaploide de griu 
Triticum vulgare Host, Tr. compactum Host., Tr. spbaerooccum 
Perc., Tr. spelta L., Tr. macha Dek, et Men. si Tr. vavilovii Iakubz 
sînt considerate subspecii ale. speciei Triticum aestivum. Aşadar, 
aceste foste specii trebuie considerate ca subspecii deoarece ele se 
încrucişează uşor între ele, iar cromozomii au un grad foarte mare 
de omologie, conjugind între ei prin formarea de chiasme, Des- 
cendenţii rezultați din íncrucigárile: speciilor amintite sînt fertili. 
Toate aceste dovezi sint suficiente pentru а proba înrudirea lor ge- 
netică si a le considera subspecii ale speciei Triticum aestivum L. 

Cu toate că marea majoritate a mutatiilor naturale si artificiale 
sint neutile organismelor mutante şi omului, fenomenul de mutage- 
neză ca atare apare ca o necesitate logică, o sursă inepuizabilă de 
variaţiuni. ereditare necesare selecției naturale cît gi selecţiei artifi- 
ciale. 


5.13. PRIN CE PROCEDEE SE POT DETECTA MUTATIILE ? 


De la început precizám că problema detectării mutaţiilor ese 
una din cele mai dificile. În primul rînd, trebuie stabilit dacă un 
Caracter sau о însușire nouă ce apar sînt mutații sau rezultatul unor 
recombinări de gene existente. În al doilea rînd, majoritatea muta- 
pilor sînt recesive în stare heterozigotă, ceea ce înseamnă că se vor 
manifesta fenotipic în generaţiile următoare sau niciodată, dacă nu 
li se vor crea condiţiile necesare pentru mânifestarea lor. 

Mutaţiile dominante pot fi uşor detectate, deoarece se mani- 
festă la primii indivizi care le conţin în celulele somatice. De aceea, 


metodele folosite pentru depistarea mutaţiilor se referă la mutaţiile 


recesive. E 

Mutajüle recesive se pot depista cel mai bine prin consangui- 
nizare, deoarece duce la stabilirea stárii homozigote a genelor mu- 
tante, ceea ce permite apoi manifestarea lor fenotipică. Dacă un 
individ are o mutație nocivă, el o transmite la aproximativ jumá- 
tate din urmași. Prin: autofecundarea descendenţei sau prin retro- 
încrucişare, mutaţia se va putea manifesta în a treia generaţie de la 
apariţia ei. Evidenţierea muraţiilor recesive la organismele care se 
reproduc încrucișat este mai dificilă. Acest tip de mutații repre- 
zintă cazul cel mai frecvent întâlnit în natură. 
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Mutaţiile recesive legate de sex sint mai ușor de detectat de- 
cit cele din autozomi. Ele apar în prima sau în a doua generaţie fără 
a mai fi nevoie de consanguinizare. La speciile la care masculii sînt 
heterogametici (cu cromozomi X și Y), descendenţii de sex mascul 
manifestă, în prima generaţie, mutația provenită de la părintele 
femel, şi numai în generaţia a doua, pe cea provenită de la părin- 
tele mascul, 

Mutaţiile recesive cu efect letal in stare homozigotá sînt mai 
uşor de detectat. Cînd se încrucişează doi heterozigoti cu aceeaşi 
genă mutantă recesivă, raportul de segregare în prima generaţie va 
fi de 2:1. În acest caz, atenţia trebuie îndreptată asupra celor circa 
1/4 de indivizi absenţi. Dacă metoda se aplică la plante, 1/4 din 
seminţe nu vor germina sau, dacă germinează, plantele apărute din 
ele pier. La animalele ovipare, 1/4 din embrioni nu sînt viabili, iar 
la mamifere, 1/4 din descendenţi mor înainte sau imediat după naş- 
tere. 
La speciile la care masculul este heterogametic, dacă femela este 
heterozigotă pentru o genă letală, în descendență, raportul dintre 
sexe va fi de 2:1 în favoarea sexului femel. 

Se cunosc o serie de metode de identificare a mutaţiilor rece- 

sive, funcţie de tipul mutagiei si de specificul organismelor luate în 
studiu. Dintre acestea vom mai menţiona numai câteva. 
: Determinarea mutaţiilor endospermului la porumb se face cul- 
tivind în rânduri alterne plante de porumb care prezintă un număr 
de gene dominante și altele care au un număr de gene recesive (în 
raport de 5:1). Plantele cu gene dominante se castrează (devin 
plante mamă) și vor fi polenizate numai cu polen de la plantele cu 
gene recesive. În acest fel, mutaţiile privind: endospermul apar chiar 
în anul încrucișări, datorită fenomenului dublei fecundări (adică fe- 
cundarea nucleului secundar al sacului embrionar). 

Determinarea mutaţiilor la mamifere este, de asemenea, foarte 
dificilă. Menţionăm o metodă utilizată de W. L. Russel si L. B. 
Russel (1959) în acest scop, la șoareci. Ei au folosit masculi ce pre- 
zentau 7 gene dominante și i-au iradiat. După aceea, masculii iradiați 
au fost încrucișați cu femele neiradiate, ce aveau cele 7 gene res- 
pective în stare recisivă. Marea majoritate a descendenţei din X, 
prezenta caractere dominante. Au apărut însă gi animale (mai 
puţine) care prezentau de la una ріпа la şapte caractere recestve, 
datorită mutatiilor care au afectat genele din cele 7 locusuti, trans- 
formíndu-le, Rezultatele s-au comparat cu frecvența mutapitor in 


cazul animalelor neiradiate. 
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Fig. 5.1. Metoda Beadle-Tatum pentru identificarea mutatiilor biochimice. 


Metoda Beadle-Tatum pentru identificarea mutantelor biochi- 
anice la Neurospora crassa. Această ciupercă creşte obișnuit pe un 
mediu nutritiv minimal format din zaharuri, azotat de amoniu ca 
sursă de azot, cîţiva acizi organici si săruri, precum si vitamina 
biotina. Aceste organisme pot produce independent toate celelalte 
vitamine și aminoacizi necesari nutriţiei lor. Uneori, apar organisme 
mutante care sînt incapabile să supravieţuiască în mediul minimal 
obișnuit, dacă nu va fi suplimentat printr-un aminoacid, vitamină, 
purină, pirimidină sau alți compuşi organici. Astfel de mutații se 
numesc nutriționale şi sînt cauzate de anumite aberaţii în baza ere- 
ditară, care au dus la afectarea sistemului enzimatic specific. Me- 
toda de identificare a unor astfel de mutații constă în următoarele 
(fig. 5.1): conidiile ciupercii se tratează cu radiaţii sau substanţe 
chimice mwtagene, după care sînt folosite pentru fecundarea proto- 
periteciului de la tipul sexual opus. Se formează apoi asce cu asco- 
spori, care sînt crescuţi pe un mediu complet. Ascosporii germinează 
și dau naştere miceliului. Din acesta se ia o parte şi se trece pe 
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mediul minimal. Dacă miceliul continuă să crească normal pe mediul 
minimal aceasta înseamnă că nu s-a produs nici o mutație biochi- 


- mici. Cînd miceliul nu crește pe mediul minimal, înseamnă că s-a 


produs o mutație biochimică $i urmează apoi testarea pentru identifi- 
carea tipului de mutație, Pentru acesta se ia miceliul din eprubeta 
cu mediul complet si se trece cite o mică cantitate pe mediul minimal 
la care se adaugă diferite vitamine, aminoacizi etc. Dacă se constată, 
de exemplu, cà miceliul, care nu creşte pe mediul minimal, creşte 
după ce-s-a adăugat mediului respectiv acid pantotenic, aceasta în- 
seamnă că, prin procesul mutagen, s-au blocat reacțiile necesare sin- 
tezei acestei vitamine. Cu ajutorul acestei metode, s-au identificat 
cîteva sute de mutante biochimice și s-au stabilit cele 7 grupe de 
înlănțuire, corespunzătoare numărului haploid de cromozomi de la 
Neurospora crassa. 

La organismele haploide, toate genele recesive au posibilitatea 
de a sc exterioriza, de aceea ele sînt favorabile pentru studiul mu- 
taţiilor. La organismele la care masculii: sînt haploizi, toate mu- 
таре vor fi înlănţuite cu cromozomii sexului și vor fi uşor 
detectate. 


5.14. IN CE CONSTĂ IMPORTANŢA PRACTICĂ A MUTATIILOR ? 


Importanţa mutaţiilor depinde, în primul rînd, de efectele lor 
asupra organismelor vii. Mutaţiile naturale stau la baza variabili- 
тари ereditare a organismelor şi a evoluţiei speciilor. Mutantele care 
au supravieţuit, desi într-un procent foarte mic, au fost dirijate pe 
o linie evolutivă din ce în ce mai potrivită raportului organism- 
mediu, prin acțiunea de selecție pe care au exercitat-o factorii de 
mediu. ; 

La nivelul organismelor monocelulare, mutaţiile sînt principala 


_sursă de variaţii ereditare. La organismele cu reproducere sexuată, 


recombinarea, mutatia și selecția au avut şi au un rol important 
în evoluția lor, Omul a izolat, a înmulţit şi a folosit o serie de 
mutații apărute spontan în natură, ceea ce a dus la crearea de rase 
de animale și soiuri de plante cu importanță economică. tais 

Murajiile artificiale, prin analogie cu cele naturale, T or 
o sursă de variații noi pentru procesul de ameliorare, ic i ea 
microorganismelor si mai puţin a animalelor сер retail Tes 
viile induse prin agenţii mutageni cunoscuţi au iniția din е ele. sînt 
dusă din punct de vedere economic, deoarece multe dintr 
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variaţiuni neutile organismului si necorespunzátoare scopului urmă- 
rit de om. Între acestea pot să apară $1 mutante cu insuşiri morfo- 
fiziologice prețioase, care, deși nu pot fi folosite in producţie ca 
atare, servesc ca genitoni sau material iniţial in procesul complex 
de creare a unor forme economice dorite, Identificarea mutajiilor se 
face, în general, în generaţia secundă a organismelor tratate, dintr-o 
popiilație adesea extrem de mare. Aceasta implică о muncă enormă 
şi mijloace tehnice rapide, ceea ce constituie una din marile dificul- 
АЙ care limitează, uneori, folosirea тиа ог în procesul de ame- 
liorere. i ; E 

Mutaţiile naturale și induse constituie un preţios mijloc de stu- 
diere a fenomenului de recombinare genetică și de întocmire a hăr- 
tilor cromozomale. 2 i 

La microorganisme se cunosc mutageni chimici cu acţiune pre- 
ferenţială asupra bazelor azotate ale ADN, ceea ce deschide pers- 
pectiva mutagenezei artificiale dirijate. 

O serie de fenomene biologice, cum sint rezistenţa bacteriilor 
la antibiotice, variația caracterelor de patogenitate la bacterii si 
virusuri, sînt explicate, în. prezent, prin mecanismul mutaţiei. 

Pentru obţinerea de- progrese în mutageneza indusă se impun 
şi sint actuale cercetări. în următoarele domenii: găsirea de noi 
agenţi mutageni cit mai activi și mai puţin nocivi pentru organisme; 
studiul acţiunii specifice a factorilor :mutageni în eventualitatea di- 
rijárii fenomenului de mutageneză; eficiența tratamentelor mutagene 
combinare; stabilirea condițiilor optime de tratament pentru indu- 
cere de variaţii genice noi; repetabilitatea — posibilitatea ca un 
tratament să poată fi reprodus cu exactitate si cu aceleaşi efecte; 
studiul generaţiilor avansate a materialului tratat: reacţia specifică 
a materialului biologic folosit; studiul frecvenţei apariţiei caracte- 
relor corelate, în scopul evitării corelaţiilor nedorite; stabilirea cau- 
zelor sterilității în M, si în generațiile următoare; prelucrarea si 
desăvirșirea metodelor de folosire a mutaţiilor induse în rezolvarea 
unor probleme ale ameliorării, 
intre realizările practice obţinute menţionăm cîteva mai sem- 
nificative, 

„Cu toate că, majoritatea mutaţiilor au un caracter mai mult sau 
mai puţin dăunător, un anumit procent (aproximativ 1/1000) poa- 
te fi folosit direct sau indirect în practică, datorită unor calități. 
De exemplu, s-au obținut la grîu, orz și ovăz mutante rezistente la 
diferite specii de rugini, Alte mutante prezintă modificări utile pen- 
ru practică, cum sînt: paiul mai scurt gi rezistent la cădere, la ce- 
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reale; tufă înaltă favorabilă recoltatului mecanizat, la leguminoase 
pentru boabe, modificarea numărului, mărimii și culorii seminţelor 
etc. Sint mutante care prezintă modificări biochimice importante 
care afectează, de pildă, conținutul în ulei, zahăr, proteine din se- 
minte, fructe etc. 

La plantele care se inmuljesc pe cale vegetativá, mutaţiile so- 
matice reprezintă o importantă sursă de creare de noi soiuri. 

La microorganisme şi unele ciuperci inferioare s-au obţinut re: 
zultate practice impresionante. Prin tratarea cu radiaţii a ciupercii 
inferioare din genul Penicillium s-au obţinut noi tulpini, care pro- 
duc mai multe unități de antibiotice. Dacă suga inițială de Penicil- 
lium B 25, din anul 1951, avea o activitate de 50 de unităţi, prin 
iradiere s-au indus mutații care produc mai mult de 3000 de uni- 
tád de penicilină. La fel s-a ajuns $1 la streptomicină, de la tulpini 
care produceau 200 de unităţi la tulpini cu peste 2000 de unități 
de streptomicină. 

La plante, de asemenea, se cunosc, pe lingă mutante folosite 
ca genitori valoroşi, si soiuri noi care sînt deja în cultură: orzul 
Pallas, ovăzul Floral, fasolea Stafer's universal, muștarul Primex, 
alunele de pămînt NC4x, roşiile Singa s.a. 

La animale, rezultatele nu sînt concludente încă, deoarece ma- 
joritatea mutațiilor induse sînt dăunătoare. Multe din cercetările 
de mutageneză la animalele superioare urmăresc îndeosebi meca- 
nismele mutațiilor induse, pentru a trage unele concluzii privind 
apărarea omului împotriva unor agenți mutageni. Sia 

Cu toate că rezultatele practice obţinute prin mutații nu sint 
la nivelul cercetărilor multiple si intense efectuate în acest domeniu, 
totuși mutaţiile constituie о sursă continuă de variaţiuni ereditare 
necesare atît selecției naturale сіт si selecţiei artificiale. 
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CAPITOLUL VI 


RELAȚIILE ADN-ARN-PROTEINĂ 


6.1. CE FORMEAZĂ „APARATUL“ EREDITĂŢII UNUI ORGANISM ?' 


Definind ereditatea ca totalitatea funcţiilor care asigură trans- 
miterea caracteristicilor de la părinți la urmaşi іп generaţii succe- 
sive, trebuie să admitem cà ereditatea este apanajul funcțional al 
unui aparat sau sistem care intră în constituția tuturor organisme- 
lor şi a celulelor unui organismi. După cum alte funcţii fiziologice 
ale organismelor, cum sînt respiraţia, digestia, ехсгера, circulația 
etc., au un aparat specializat pentru realizarea lor, tot aşa şi eredi- 
tatea are un aparat care îndeplineşte această funcţie şi anume apara- 
tul eredității. 

Din ce se compune aparatul eredirăţii?. Cercetările iniţiale intre- 
prinse în -acest scop au considerat ca aparat genetic nucleul celu- 
lar. Studiind constituţia nucleului s-a stabilit că, de fapt, numai 
cromozomii ar îndeplini funcţia eredității. Concentrínd cercetările 
asupra cromozomilor, s-a descoperit că ei sînt sediul determinan- 
{Шог caracteristicelor ereditare. E 

Problema descoperirii unui substrat material al specificării bio- 
logice a fost obiectul de studiu a numeroși cercetători care, încă 
din secolul al XIX-lea, au emis mai multe ipoteze asupra naturii 
determinanglor eredității. Astfel de determinangi au primit iniţial 
denumiri diferite, ріпа cînd W. Johannsen, în anul 1911, a intro- 
dus noţiunea de genă, care s-a bucurat de o largă acceptare din 
partea gencticienilor. Prin lucrările lui T. Н. Morgan si a colabora- 
torilor săi s-au conturat cîteva din proprietăţile esențiale ale genelor 
$i anume: localizarea lor în cromozomi ca unități morfo-functionale 
discontinui, posibilitatea de recombinare si de transmitere la descen- 
депу, interacţiunea, dintre diferite gene, stabilirea funcţiei si pozi- 
fiei unor gene în cromozomi, autoreproducerea cu mare fidelitate 
și altele. 

„„„ Pentru a înţelege ereditatea са o funcţie а apáratului eredi- 
тарі, este necesar să cunoaştem acţiunea genei în determinarea unor 
caractere gi însușiri ereditare și modul ei de replicare în vederea 
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transmiterii la un număr indefinit de generaţii. Aceste imperative 
sînt condiționate îndeosebi de cunoașterea bazelor fizice şi chimice 
ale genelor. Primele informaţii despre natura chimică a materialului 
genetic, respectiv a genei, au aparut cu patru decenii în urmă. 


7 
De la început s-a preconizat că genele, care îndeplinesc un rol. 


aşa de important în organism, шерше să fie un complex de enti- 
tji chimice, Cunoscînd că genele sint localizate în cromozomi, s-a 
studiat natura chimică a cromozomilor și s-a stabilit că sînt for- 
maj, în principal, din dezoxiribonucleoproteine, adică din com- 
plexe alcătuite din proteine și acid dezoxiribonucleic (ADN). 
Problema care se punea era de a stabili care din aceste două 
componente este sediul eredității. Iniţial, s-a presupus că genele sînt 
de natură proteică, deci proteinele formează aparatul eredității. 
Dezvoltarea cercetărilor privind natura proteinelor a dus la con- 
cluzia că aminoacizii din lanţul polipeptidic sînt într-o anumită 
ordine. Or, aga ceva se poate realiza numai cu ajutorul unui ,ti- 
ar“ sau ,matripi^ care incateneazá aminoacizii într-o ordine spe- 
cificá. Studiile făcute au demonstrat că, din punct de vedere chimic, 
un lang polipeptidic nu poate servi drept matriţă pentru propria 
sa sinteză. Aceasta, în primul гіпа, pentru că aminoacizii nu mani- 
festi atracţie chimică pentru aminoacizi identici si în al doilea 
rînd din cauză că aminoacizii au molecule foarte asemănătoare. 
Într-o situație ca aceasta, atenția s-a îndreptat către ceilalți 
componenți chimici ai cromozomilor şi in special asupra acizilor 
nucleici. Cu toate că existenţa acizilor nucleici a fost pusă în evi- 
dență încă de la finele secolului al XIX-lea, presupunerea că ei 
au funcţie genetică a fost sugerată numai în anul 1928 prin expe- 
rientele de transformare bacteriană efectuate de F. Griffith. În 
anul 1939 se emit ipotezele că acizii muoleici ar avea rol de ma- 
triță pentru sinteza proteinelor si că autoreproducerea materiei vii 
este asigurată de acizii nucleici. Aceste ipoteze au fost confirmate 
numai în anul 1944, cînd D. T, Avery, C. M. MacLeod si M. Mc- 
Carty descoperă experimental faptul că acidul dezoxiribonucleic 
(ADN) reprezintă materialul genetic sau „aparatul“ eredității. 
„Descoperirea că acizii nucleici au funcţia genetică de a înre- 
gistra, conserva, și transmite informaţia ereditară de la o celulă la 
alta, de la un individ la altul, de la o generaţie la alta, а deschis 
un orizont larg spre cunoaşterea celor mai intime fenomene ale ere- 
Чий, Descoperirea si descrierea, materialului, cu funcţie. ereditară 
reprezintă cea mai strălucită realizare a ştiinţei contemporane. S-au 
pus astfel bazele cercetărilor de biochimie a eredității şi ale unei 
Y 


167 


Scanned with CamScanner 


` noi științe numită genetica moleculară, o ramură a geneticii care 
studiază ereditatea şi variabilitatea 'organismelor vii la nivelul 
structurilor moleculare, căutînd să descopere mecanismele intime 
care stau la baza autoreproducerii materiei vii si implicit ale pro- 
cesului de transmitere ereditară a caracterelor și însuşirilor orga- 
nismelor. 


6.2. CE DOVEZI ATESTĂ ROLUL ACIDULUI DEZOXIRIBONUCLEIC 
(ADN) CA SEDIU AL EREDITATII ? 


Cu toate că acizii nucleici au fost descoperiţi încă la sfirgitul 
secolului al XIX-lea, rolul lor ereditar a fost dovedit mai tirziu. 
În urma unor experiențe si observaţii s-au formulat si s-au adus 
numeroase dovezi în sprijinul tezei că acidul dezoxiribonucleic 
(ADN) constituie sediul eredității. Din numeroasele experienţe cu- 
noscute menţionăm: Ч 

1. Transformarea bacteriană. Acest fenomen a fost observat 
pentru prima dată de F. Griffith, în anul 1928. El a injectat la 
şoareci pneumococi vii nevirulenți de tipul RII si pneumococi 
viruleni de tipul SIII, omoriţi prin căldură. Ar fi fost normal 
Ca șoarecii .să fie sănătoşi. Surpriza a fost că șoarecii s-au îm- 
bolnăvit de pneumonie şi au murit. Explicaţia a fost că pneumo- 
cocii vii de tip RII s-au transformat în tipul SIII; căpătind însu- 
şirea de virulență a acestora (fig. 6.1). 

În căutarea acelui „agent transformator“, s-au angajat mai 
mulţi cercetători. Dintre aceştia amintim pe D. T. Avery şi colab. 
(1944), care au repetat experienţa lui F. Griffith in vitro, folosind 
însă numai ADN de la bacteriile virulente отогіте. După 10 ani 
de cercetări, ei au- obţinut, de asemenea, transformarea bacteriilor 
vii nevirulente în bacterii virulente, demonstrind astfel că agentul 
transformator al bacteriilor este acidul dezoxiribonucleic. 

2. Infecția bacteriofagică. A. D. Hersbey şi M. Chase (1952) 
au studiat procesul de infecție a bacreriofagului T, asupra bacteriei 
Escherichia coli. Mazcind separat cu ajutorul izotopilor radio- 
activi proteinele și ADN unui bacteriofag, au demonstrat că, în 
decursul infecţiei, în celula bacteriană pătrunde numai ADN. 
Acest ADN „intrus“ manifestă două activităţi esențiale: o activi- 
tate autocataliticá, adică este capabil să se autosintetizeze pe baza 
substratului bacterian, și o activitate ' beterocataliticá, determinind 
sinteza proteinelor de tip propriu, pe baza aminoacizilor liberi 
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Fig. 6.1. Schema experiențelor lui F. Griffith privind transformarea bacte- 

riană „in vivo" : - 
a — șoarecii inoculati cu pneumococi virulenti de tip SIII mor; b — șoarecii 
inoculați cu pneumococi nevirulenfi. de tip RII sint sănătoși; c — șoatrecii 
inoculafi cu pneumococi de tip SIII omorifi prin încălzire sint sănătoși; 
d — soarecii іпосшШанН cu un amestec de pnenmococi nevirulenţi de tip RII 
$i virulenți de tip SIII omoriți prin "incálzire mor (după R. Sager şi 
F. J. Ryan, 1961). 


din celula bacteriană, Deci ADN bacteriofagului se poate înmulţi 
cantitativ în interiorul celulei bacteriene, fiind, în acelaşi timp» 
şi purtătorul informaţiei ereditare care „dictează“ sinteza protel- 
nelor de tip propriu, \ 
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3. Constanţa conţinutului în ADN a, nucleelor celulelor. Se 
ştie că cea mai mare parte din ADN se găseşte în nucleul celular 
şi îndeosebi în cromozomi. Cantitatea totală de ADN per celulă 
este constantă pentru fiecare specie, în timp ce conţinutul de pro- 
teină este variabil. Celulele haploide, ovulele si spermatozoizii, au 
numai jumătate din cantitatea normală de ADN a celulei, iar ce- 
lalele care au un număr dublu de cromozomi, triplu sau un multiplu 
al numărului de bază, au gi o cantitate de ADN mărită cores- 
punzător. 

Corelind aceste date cu unele aspecte citologice, privind com- 
portarea si rolul cromozomilor în diviziunea. celulară şi, constanta 
lor de-a lungul generaţiilor. celulare diploide, ajungem indirect la 
concluzia că ADN constituie partea esenţială a materialului ere- 
ditar. ў 

4. Absorbţia razelor ultraviolete de către ADN. Prin iradiere 
cu raze ultraviolete (UV), celulele celor mai diferite organisme 
mor sau sînt alterate genetic, suferind mutații. Eficiența maximă 
a razelor ultraviolete pentru producerea de mutații este de 2600 А 
„lungime de undă. Cercetările au arătat că acizii nucleici absorb 
puternic razele ultraviolete cu o intensitate maximă tot la 2600 Â 
lungime de undă. De aici se poate deduce că materialul genetic il 
constituie acizii nucleici, iar mutaţiile nu sint altceva decît alterări 
ale materialului genetic, respectiv ale acizilor nucleici, care absorb 
energia razelor ultraviolete. 

5. Integritatea moleculară a ADN. Extractele de ADN din 
celulele bacteriene nu sînt absolut pure. Ele conțin pe lingă ADN 
şi о anumită cantitate de proteine. Cînd astfel de extracte au fost 
tratate cu dezoxiribonuclează (0 enzimă care depolimerizează ADN), 
ele şi-au pierdut proprietăţile transformante cunoscute. Aceleași ex- 
tracte de ADN, tratate numai cu enzime proteolitice nu-şi pierd 
proprietăţile transformante, Aceste rezultate sînt de asemenea în 
favoarea ideii că acţiunea genetică a extractelor celulare este legată 
de integritatea moleculară a ADN-ului bacterian si nu de cea a 
proteiner, 

6. Modul de replicare а АРМ. Prin autocataliză, ADN este 
pabil de a forma molecule identice, cu aceeaşi secvență a nucleo- 
tidelor. Replicarea la nivel chimic înseamnă formarea a două mole- 
cule identice bicatenare a ADN, dintr-o singură asemenea moleculă. 
Prin replicarea ADN se asigură transmiterea de la o generație la 


alta a informaţiei asupra tipului proteinelor се urmează să fie 
sintetizate. 
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7. Infecția virusului mozaicului tutunului (VMT). Unele viru- 
suri sînt formate numai din acid ribonucleic si proteine, ADN lip- 
sind complet sau se găsește într-o cantitate extrem de mică. Așa 
este cazul virusului mozaicului tutunului (VMT), care conţine nu- 
mai 6i, ARN şi restul proteine. Dacă la celelalte virusuri anali- 
zate, ADN formează materialul genetic, de data aceasta proprie- 
tatea ereditară poate fi azribuită ARN sau proteinelor. Experien- 
vele lui Н. Frankel-Conrat si К. C. Williams (1955) si ale lui 
A. Gierer si С. Schramm (1956) au demonstrat că la VMT deter- 
minanji ereditari sînt purtați de ARN. Ei au separat ARN de 
proteine şi au infectat plante de tutun cu ambele componente ale 
virusului. Mozaicul a apărut numai la plantele injectate cu ARN, 
de la care s-au separat apoi virusuri identici cu cei iniţiali, avînd 
învelişul proteic complet si caracteristic. 

Pe baza probelor directe si indirecte descrise şi a altora pe 
care nu le-am menţionat, se poate conchide că materialul genetic 
este reprezentat de acizii nucleici şi îndeosebi de ADN. Aceasta a 
atras după sine necesitatea de a se studia proprietăţile şi structura 
chimică a celor doi acizi nucleici, de a se stabili esenţa molecu- 
lară a genei. : Г 

Та ce măsură cele constatate la microorganisme sint valabile 
şi pentru organismele cu o organizare superioară este o altă pro- 
blemă care îi preocupă intens pe cercetători. Cert este faptul că, 
atit la pneumococ cît si la om, la baza fenomenului eredității se 
află acizii nucleici. A 


6.3. CARE ESTE STRUCTURA CHIMICĂ ȘI MOLECULARĂ 
A ACIDULUI DEZOXIRIBONUCLEIC (ADN) ? 


După ce, în urma multiplelor investigaţii efectuate, acidul dezo- 
xiribonucleic (ADN) a fost identificat ca material genetic capabil 
de a înregistra, păstra si transmite informatie ereditară, s-au inten- 
sificar si cercetările pentru explicarea naturii fizice și chimice a 
acestui acid. Dintre multiplele modele imaginate privind natura 
fizică și chimică а ADN, cel care corespunde realității Și a fost 
acceptat de toți specialiştii este cel imaginat de J. D. Watson 8 
Е, Н. C, Crick, in anul 1953, s 

După modelul lor, acizii nucleici, ADN și ARN, au оле 
formate din subunități numite nucleotide, care se gasesc in vest 


171 


Scanned with CamScanner 


ин 
6с 
ní 507 IN 
| ‚! în 0 
uc? 3 C == 9 H H H ii 
nd je zi V cela ae 
ZI] IN 5 
сон OHC 9- ‚ 
H 07 H 
[ccr | 
Bază de azot A Radical fosforic 
Ss 2 
Pentoză 
Nucleozidă à 
уы есш: салшы ст тыз сыш eo eu 
2 Nucleo a 


Tig. 6.2. Unitátile structurale ale unei nucleotide si legá- 
turile dintre ele. 


liniare. Fiecare nucleotidă este formată dintr-un acid fosforic, o 
glucidă (zahăr) şi o bază azotatà (fig. 6.2). 
La ADN, glucida este o dezoxiriboză, iar la ARN este riboza. 
S-au identificat cinci tipuri de nucleotide, funcție de tipul de bază 
azotatá. Se cunosc cinci tipuri de baze azotate care intrà în struc- 
tura nucleotideJor si anume: două baze ритіпісе, adenina (А) si 
guanina (G) și trei baze pirimidinice, citozină (С), comună ADN 
$1 ARN, timina (T), prezentă numai la ADN, si uracilul (U), pre- 
zent numai la ARN. 
Sub aspectul struoturii moleculare, ADN prezintă o structură 
primară sau monocatenară şi o structură secundară sau bicatenară. 
Structura primară a ADN este reprezentată de secvenţa nu- 
cleotidelor de-a lungul catenei, care pot ajunge pînă la 200.000 de 
nucleotide sau chiar mai multe. Secvența bazelor azotate din cadrul 
structurii primare а ADN nu este periodică sau simplă, ci speci- 
fică pentru fiecare sursă de acid nucleic, Acest aspect monocatenar 
atestá funcţia ereditară a ADN manifestată îndeosebi cu ocazia 
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N TABELUL 6.1 
Cantitatea de baze azotate (în 9) Ia ADN-ul de la citeva baeterii 


| Purină C+G 
Specia G A с т L——— 
| Pirimidină | A+ T 
| | 
| Staphylococcus aureus 17,3 | 32,3 | 17,4 | 33,0 0,98 0,45 
| Proteus vulgaris 19,8 | 30,1 | 20,7 | 29,4 1,00 0,68 
| Escherichia coli 26,0 | 23,9 | 262 | 23,9 1,00 1,09 
| Salmonella typhosa 26,7 | 22,9 | 27,0 | 23,0 1,01 1,14 
| Mycrobacterium tuberculosis | 34,2 | 16,5 | 33,3 16,0 1,03 2,08 
Azobacter agile 28,3 | 21,4 | 26,5 | 23,8 0,99 1,21 
Actinomices ilaveolus 36,3 | 13,8 | 37,3 | 12,7 , 1,04 2,277 


replicării semiconservative a acestui acid, cînd structura sa primará 
are rol de mazriţă specifică. 

Structura. secundară constă din două catene cu structură pri- 
mară. Cele două catene formează o moleculă unică, datorită legă- 
tarilor de hidrogen dintre bazele azotate perechi si complementare, 
adică inue adenina unei catene și timina celeilalte catene şi între 
guanina unei catene şi citozina de pe catena opusă. Această cu- 
plare în perechi face ca în orice moleculă de ADN, cantitatea de 
adenină să fie egală cu cantitatea de rimină (А=Т), iar canti- 
tarea de guanină să fie egală cu cea de citozină (С=С). Cu тоате 
că cercetările au arătat că ADN provenit de la diferite specii de 
plante, animale şi microorganisme prezintă variaţii mari de la o 
specie la alta, în ceea ce privește cantitatea diferitelor baze azo- 
tate, raportul între bazele purinice si pirimidinice se menţine aproxi- 
тацу constant și egal cu 1, aşa cum rezultă din tabelul 6.1. Între 
specii diferă numai raportul dintre A--T : G--C, care este va- 
riabil, de la 0,45 la 2,7 la diferite bacterii (K. Z. Sinsheimer, 1962), 
la om este de 0,66, la grîu, de 0,94, la algele verzi unicelulare, de 
1,77, la actinomicete, de 2,73, la E. coli, de 1,09 etc. DEA 

Legăturile de hidrogen ce apar între bazele purinice şi cele 

irimidinice sînt de natură electrostatică. Ele sint mai labile decît 
egăturile care alcătuiesc structura moleculară а ADN, pentru е 
se realizează între hidrogenul unei baze azotate legată de o MEP 
culă de azot si atomii de oxigen sau azot ai unei nw Segue 
Intre adenină si rimini se realizează două pmt, de hi m. : 
între guanină şi citozină se stabilesc trei punți de hidrogen (fig. 6.3). 
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Fig. 6.8. Punfile de hidrogen care leagă bazele azotate purinice și pirimi- 
dinice in cadrul unei molecule de ADN (după L. Pauling şi R. B. Corey, 1956). 


Rezultá deci cà nu este posibil să se împerecheze între ele 
două pirimidine sau două purine si cá purina si pirimidina din 
aceeași pereche de nucleotide trebuie să aibă capacitatea de a forma 
același număr de punți de hidrogen, 

Cele două catene polinucleotidice se găsesc una faţă de alta 
într-un „antiparalelism“; dacă pe o catenă orientarea legăturilor 
internucleotidice este 3' 5%, pe cealaltă catenă, orientarea va fi 
5' 3”, ca în figura 6.4. 

Pe baza legăturilor de hidrogen dintre cele două catene ale 
ADN si a relațiilor dintre nucleotidele respective, J. D. Watson 
şi F. Н. Crick au emis ipoteza cá cele două catene se rásucesc una 
în jurul celeilalte în mod helicoidal, formînd o spirală dublă, nu- 
mită dublu helix ADN (duplex), așa cum este redată în figura 6.5. 

Diametrul cilindrului format de dublu helix este de 20 А. 
Distanţa dintre. planurile a două perechi de baze azotate adiacente 
este de 3,4 Ă, iar o rotaţie completă a unei catene în jurul axului 
imaginar al moleculei cuprinde 10 perechi de nucleotide şi măsoară 
34 А lungime. Această structură spațială а ADN face ca succe- 
siunea bazelor azotate dintr-o catenă să determine în mod strict 
succesiunea bazelor azotate din catena pereche. Adică numărul ba- 
zelor purinice dintr-o catenă să fie egal cu numărul bazelor piri- 
midinice din catena opusă şi invers. De exemplu, succesiunea baze- 
lor timină — citozină — adenină — guanină, dintr-o catenă cores- 
punde, în cealaltă catenă, succesiunii: adenină — guanină — timi- 
nă — citozină, Cele două catene ale ADN devin complementare, 
adică ordinea în care se succed nucleotidele într-o catenă determină 
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Tig. 6.4. Polaritatea antiparalelă a celor două 
catene din molecula de ADN (una are o direcție 
ascendentă, iar cealaltă descendentă). 


ordinea nucleotidelor în cealaltă catenă; perechile de baze se com- 
pletează reciproc. 

Structura dublu helicoidali si complementară a celor două 
catene care formează moleculele de ADN s-a observat aproape la 
toate probele de ADN extras de la diferite specii. La unii bacterio- 
fagi, cum este baoteriofagul X174, ADN este format numai dintr-o 
singură catenă. După ce ADN de la astfel de fagi invadează, celula 
bacteriană, el capătă o structură dublă, asemănătoare ADN-ului 
descris mai înainre. 


175 


Scanned with CamScanner 


Fig. 6.5. Scheme  structu- 
гй moleculare a ADN, po- 
trivit ipotezei Watson- Crick, 
Cele două benzi care se răsu- 
cesc una în jurul celeilalte 
sint catenele glucido-fosforicc. 
Barele reprezintă bazele azo- 
tate așezate perpendicular pe 
azul imaginar al helixului si 
egate prin punti de hi drogen. 


Acidul ribonucleic, din 
moleculă polimerá formată 


Aceste caracteristici de compoziţie 
ale ADN pledează si ele pentru accep- 
tarea lui ca material genetic care deter- 
mină la rîndul său o anumită secvenţă a 
aminoacizilor în formarea proteinelor. 

Schema structurală a ADN, aşa 
cum a fost descrisă mai înainte, per- 
mite postularea unor proprietăți gene- 
tice a acestei macromolecule și anume: 
informaţia genetică constă în Íngiruirea 
pérechilor de baze de-a lungul mole- 
cule; mutaţiile (variaţiuni ereditare) 
reprezintă modificări în secvenţa nor- 
mali a nucleotidelor; explică mecanis- 
mul de replicare a unor secvenge de 
baze azotate în moleculele de ADN ale 
unei speoii date. 


6.4. CARE ESTE STRUCTURA CHIMICĂ ȘI 
MOLECULARĂ A ACIDULUI RIBONUCILEIC 
(ARN) ? 


Acidul ribonucleic (ARN) are func- 
pii importante în organismele vii. El se 
găseşte atît în nucleu сїт si în citoplasmă 
Și, în special, în formațiunile citoplas- 
matice numite. riHozomi. În toate celu- 
lele, ARN participă activ la metabolis- 
mul celular. În esență, informaţia eredi- 
tară се se găseşte în ADN se transmite 
prin ARN, care direcţionează modul de 


sinteză a proteinelor la nivelul ribozo- | 


milor din citoplasma celulei. 
punct de vedere chimic, este o macro- 
din mai multe unităţi numite nucleo- 


tide, O nucleotidá de ARN, la rîndul ei, este formată din o mole- 
culă de acid fosforic, о moleculă de glucidă de tip pentozic, si 
anume riboza, și o moleculă de baze azotate aparţinind fie unei 


serii puninice, fie unei serii 
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pirimidinice. Bazele purinice care intră 
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Fig.:6.6. Structura primară a unui fragment de moleculă 
de ARN. 


în alcătuirea ARN sînt adenina (A) $ guanina (С), iar bazele piri- 
midinice sînt uracilul (О) şi citozina (C). Deci, constituţia chimică 
a ARN se deosebeşte de a ADN prin aceea că în locul dezoxiri- 
Боге! conține riboză, iar timina este înlocuită cu uracilul (fig. 6.6). 

Molecula de ARN, la cele mai multe organisme, este mono- 
casenarí neramificati. Apare şi ARN cu structurá bicatenarà la 
unele virusuri, ca și la unele celule infeotate de virusumi care conțin 
ARN monocatenar, Elicele duble sint relativ scurte $i imperfecte, 
mult diferite de cele ale АРМ. ARN, ca si ADN, manifestă un 
maxim de observaţie a razelor ultraviolete la 2600 A si se colorează 


cu coloranți bazici, 
* 
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12. — Intrebări și răspunsuri din genetică 
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adaptor (ARN-a) reprezintă 10—200/, din ARN tota 


După funcţiile pe care le îndeplineşte într-o celulă, ARN este 
de patru tipuri: 

ARN mesager (ARN-m) sau ARN informaţional (ARN), care 
este sintetizat în nucleu cu ajutorul enzimei ARN-polimeraza. În 
momentul replicănii ADN-ului, acesta transcrie ARN-ului secvenţa 
bazelor azotate, ca unei catene complementare, cu o singură ex- 
сере. De exemplu, în molecula de ARN-m, timinei (T) de la 
ADN îi corespunde adenina (A), citozinei (C) îi corespunde gua- 
nina (С), guaninei fi este complementară citozina, iar, în mod 
excepțional, adeninei (A) din ADN îi corespunde uracilul (U). 

ARN-m, după sintetizare, trece în citoplasmă şi se asociază 
cu ribozomii. Informaţia genetică primită de la ADN este trans- 
lată (concretizată) de ARN-m în timpul sintezei proteinelor. 

Moleculele de ARN-m au mărimi foarte diferite, funcţie de 
limitele largi în care variază lungimea lanțurilor polipeptidice ale 
produselor respective, Sint rare lanţurile polipeptidice care includ 
mai puțin de 100 de aminoacizi. De aceea, majoritatea ARN-m 
trebuie să conțină cel puțin 100X3 nucleotide, deoarece fiecare 
codon este format din trei nucleotide. De pildă, la E. coli, mărimea 
medie a ARN-m este de 900—1500 de nucleotide, ceea ce cores- 
punde cu faptul că lanţurile polipeptidice regăsite la acest bacil 
conţin în medie între 300 şi 900 de aminoacizi. 

Unele molecule de ARN-m codifică mai multe lanţuri polipep- 
tidice. În acest caz, lungimea lor este egală cu suma lanțurilor de 
nucleotide necesare codificării fiecărei proteine în parte. Astfel de 
mesageri poligenici produc adesea lanţuri polipeptidice a căror 
funcții sînt corelate între ele. 

ARN ribozomal (ARN-r) este localizat în ribozomi si repre- 
zintă aproape jumătate din volumul unui ribozom şi aproximativ 
800/, din totalul ARN dintr-o celulă. ARN-r nu este de regulă 
purtător de informatie genetica. El are aceeaşi compoziție în baze, 
la organisme cu o mare елегорепітате, în ceea ce priveşte struc- 
tura ADN. : 

Funcţia ARN-r în organism încă nu este cunoscută. Nu dis- 
punem mici măcar de o ipoteză cît de сіт satisfăcătoare pentru a 
răspunde la întrebarea de ce похоті conțin atit ARN-r, cit şi 
proteină. 

ARN de transfer (АКМ), ARN solubil (ARN) sau ARN 

al celulei. 
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E] esié implicat în funcția de translapie a mesajului genetic adus 
de ARN-m de la ADN la nivelul ribozomilor. ARN-t este adesea 
monocatenar ca si ARN-m. Datorită complexităţii structurii chimice 
primare, ARN-t are și o structură secundară și chiar tergiará com- 
plexă. Structura secundară se aseamănă cu o frunză de trifoi. 
ARN-t este un agent de selecţie și transport a aminoacizilor. Pentru 
fiecare aminoacid sînt doi sau mai mulți ARN-t specifici. Moleculele 
de ARN-t caută și găsesc anumite molecule de aminoacizi care 
au fost sintetizate în celulă și care au fost activate de enzime. 
Capetele libere ale unei anumite molecule de ARN-t se pot co- 
necta cu aminoacizi specifici, Moleculele de ARN- duc anumiţi 
aminoacizi pînă în apropierea complexului ARN-m — ribozomi. 
Sinteza ARN-t se realizează prin transcripție pe fondul unor seg- 
mente specifice ale ADN celular. 

ARN-t are o mare însemnătate biologică deoarece stabilește 
interacțiuni cu mai mulți compuși: aminoacizi, sintetaze, ribozomi, 
ARN-m, enzime de polimerizare șia. ARN-t reprezintă compo- 
nentul de bază al aparatului de translație. El este specific și uni- 
versal. Specificitatea constă în faptul că un anumit tip de ARN-t 
nu poate fi sintetizat decît de o specie anumită. Universalitatea 
ARN- se manifestă prin aceea că odată sintetizat el poate trans- 
fera un aminoacid spre locul de sinteză al proteinei la orice specie. 

ARN viral sau virusal (ARN-v) se găseşte la unele virusuri 
lipsite de ADN, de exemplu la virusul mozaicului tutunului (VMT), 
la care ARN-v are rol genetic similar cu al ADN care se găseşte la 
celelalte organisme. 

Structura ARN-v este monocatenară. Sint şi virusuri care 
conţin ARN-v bicatenar (la reovirusuri). Recent s-a demonstrat cà 
în timpul infecţiei unor celule cu virusuri ce contin ARN mono- 
catenar apare la un moment dat un ARN bicatenar, care reprezintă 
forma replicatá a ARN vira] monocatenar, 

În concluzie, structura chimică şi moleculară a ARN este mai 
puţin cunoscută decît.a moleculei de ADN. Cît priveşte rolul bio- 
logic al ARN este incontestabil. Sinteza proteinelor nu se reali- 
zează prin contactul direot al moleculei de ADN cu centrele de 
sinteză proteică, ci numai prin intermediul celor trei tipuri de ARN 
(ARN-m, ARN-t, ARN-r), А 

După afirmaţia lui J. D. Watson (1970), toate cele trei forme 
de ARN sînt sintetizate pe matri de ADN. Deosebit de inte- 
resant este că deşi ARN-t și ARN-r constituie laolaltă peste 980/0 
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din întregul ARN celular, materialul ce le serveşte drept таша 
prezintă mai puțin de 1% din totalul de ADN, Faptul că о parte 
din ADN este utilizată pentru a codifica ARN-t şi ARN-r ne face 
să credem că nu este obligatoriu ca toate genele să conţină numai 
mesaje pentru modul de incatenare a aminoacizilor. Trebuie să ne 
întrebăm, spune Watson, dacă nu cumva există şi alte forme de 
ARN, încă nedescoperite, care ar juca şi ele roluri metabolice im- 
portante, 


6.5. SUB CE FORMĂ DE ORGANIZARE SE GĂSESC MOLECULELE 
DE ADN IN DIFERITE TIPURI DE CELULE ?- 


Organizarea moleculelor de ADN în celule a suferit o evoluţie 
evidentă de la virusuri și bacterii (procariote), pînă la organismele 
cu nucleu distinct (eucariote). : 

La virusuri, ADN se găsește sub forma unei molecule bicate- 
nare, așa cum a descris-o Watson si Chick. Lungimea acestei mole- 
cule este variabilă la diferite virusuri cunoscute; de la circa 47.000 
de perechi de nucleotide Ја bacteriofagul A (lambda) pini la 
2X105 perechi de nucleotide la fagii T, si T,. În stare naturală, 
molecula de ADN poate avea o formă liniară sau circulară. Vo- 
lumul moleculei de ADN corespunde aproape perfect volumului 
„capului“ virusului. 

La bacteriofagul OX174, in mod exceptional, molecula de 
ADN este monocatenară. După ce ADN de la astfel de fagi inva- 
dează celula bacteriană gazdă, își formează catena complementară 
devenind bicatenar. 

La bacterii s-a constatat că ADN se găseşte, în general, sub 
forma unei molecule bicatenare foarte mari, cu o lungime care la 
Hemopbilus influenzae este de circa 860 ц iar la Escherichia coli 
de aproximativ 1 mm. Molecula uriaşă de ADN constituie „сго- 
mozomul“ bacterian (genoforul) de formă circulară, care conține 
informaţia genetică, 

O anumită cantitate de ADN există în celulele bacteriene şi sub 
formă de epizomi. Epizomii sint mici particule cu structură 
gefietică neesențială pentru celule, particule care sint capabile să 
existe și să se replice în celula bacteriană, fie ca unităţi autonome 
în citoplasmă, fie ca unităţi integrate în cromozomul circular bacte- 
Tian, care se replică sincron cu cromozomul. Cînd epizomii sint 
integrați în cromozomul celulei gazdă, ei determină caraovare $i 
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însuşiri Oare se comportă in segregare ca gi cum ar fi determinate 
de gene зое, Cînd epizomii în stare autonomă trec in 
citoplasmă, caracterele și însușirile determinate de aceștia se mog- 
tenesc după tipul eredității citoplasmatice. 

În unele cazuri, o pante dia ADN-ul din cromozomul bacte- 
rian este ADN adus de anumite virusuri (fagi) care, dupá ce au 
infectat baoteria, se găsesc în stare nevirulentă sau temperată. Un 
virus nevirulent sau temperat este acela care, după ce infectează 
celula bacteriană, rareori sau niciodată, o distruge. Un astfel de 
virus sau fag, al cărui ADN este inclus în cromozomul bacteriei, 
se numeşte profag sau provirus. Activitatea profagului este astfel 
controlată de bacteria: gazdă. Fenomenul de integrare a materialu- 
lui genetic de la un bacteriofag în cromozomul circular bacterian 
poartă numele de lizogenie, iar sușele bacteriene capabile de a in- 
терга profagi se numesc lizogene. 

În caz de lizogenie, ADN profagic se replică numai concomi- 
tent cu replicarea ADN bacterian. Activitatea ADN profagic este 
parţial inhibată, deoarece numai unele gene intră în funcţie, insu- 
ficiente pentru trecerea profagului (virusului) în stare vegetativá 
acuva. 

Lizogenia prezintă un avantaj important pentru bacteriile res- 
pective, deoarece celulele care au integrați profagi în materialul 
lor genetic devin rezistente la infecții ulterioare cu bacteriofagi de 
același tip sau de tip asemănător provirusului respectiv. Prezența 
profagilor determină și alte efecte fenotipice variate. Acest feno- 
men a fost denumit conversie fagică, adică apariţia unor proprie- 
tăţi genetice noi la o bacterie, în urma includerii în genofondul său 
a unui genom profagic. | А 

Starea de profag poate trece în stare de fag virulent, în mod 
spontan sau poate fi provocată prin inducţie cu raze X, radiaţii 
UV, temperaturi ridicate etc. Ca urmare, profagul, respectiv 
ADN-ul viral, se desprinde de cromozomul bacterian, adică de 
ADN bacterian, devine fag activ şi se multiplică independent, pro- 
ducind, în final, liza celulei gazdă si eliberarea fagilor maturi. 

Uneori, ADN viral poate include mici fragmente din ADN 
bacterian, ceea ce face ca, la о nouă baoterie infectată, să imprime 
unele caractere ale bacteriei în care s-a găsit anterior ca profag. 
Acest fenomen se numește transducie (fig. 6.7). e a 

La organismele eucariote, ADN se găseşte aproape exclusiv în 
nucleul. celulei și anume în cromozomi. Moleculele де ADN din 
cromozomi sînt asociate cu proteine, îndeosebi de tipul histone- 
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Fig. 6.7. Ciclul de viață al bacteriofagului şi producerea transducfiei : 


1 — pătrunderea fagilor în celula bacterianá; 2 — fragmentarea genonemei 

şi reproducerea fagilor; 3 — liza bacteriei gazdă; 4 — fag matur care are 

indusă o porțiune а genonemei bacteriei; 5 — pătrunderea bacteriofagului 

într-o nouă bacterie; 6 — pregătirea celulei bacteriene pentru diviziune şi 

includerea în genonema bacteriei gazdă a unei porțiuni (C) din genonema primei 

bacterii, adusă de bacteriofag ; 7,8 — diviziunea bacteriei; una din celulele — fiice 
conţine profagul care poartă segmentul A. 


lor, alcătuind compuși cu greutate moleculară mare, denumiți nucleo- 
proteine sau mai precis mucleobistone. În ceea ce priveşte modul 
cum moleculele de ADN sînt dispuse în cromozom este o-problemă 
încă neelucidată. Pînă în prezent au fost imaginate mai multe mo- 
dele privind structura moleculără a cromozomului. Orice model 
elaborat trebuie să țină seama de următoarele aspecte: ` 

— Cromozomul conţine un număr foarte mare de molecule de 
ADN. De exemplu, intr-o celulă de mamifer se găsesc circa 600.000 
molecule de ADN, fiecare avînd aproximativ 3,5 w. — 

— Genele sînt ordonate liniar de-a lungul cromozomului şi nu 
se găsesc decit o singură dată într-un cromozom, 

„ — Struotura cromozomilor este stabilă. Înaintea clivajului lon- 
givudinal, cromozomii conţin o cantitate dublă de ADN, care se 
împante apoi în părți egale în cromozomii-fii. 

i 
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N 

— Cromozomii au o lungime va- T ЖОО, 
riabilă, in funcţie de faza diviziunii nter 3 
celulare. "T и 

Dintre ipotezele privind structura ЧМозохоо Ху ^ 
moleculară a cromozomului, respectiv ААЛ 


, f 
forma de organizare a moleculelor de fuoco cM 
ADN în această formaţiune, menţionăm (5 | 
Н { "AOC LA, 
pe cea a lui J. Н. Taylor și E. Freese, ое ON 
În conformitate cu această ipoteză, Р: OLD P, 
ADN cromozomal ar fi alcătuit din mai Jg 
" AH 
multe molecule de ADN legate intre “ыоросооохсФод 
ele cap la cap prin intermediul unor Н 


verigi sau factori de legătură numiţi (00002000000: A 
linkeri. ©! | 
Asadar, fiecare cromatidá este for- NEVOGDOODMOOQENS 


mată dintr-un mare număr de molecule HERR Trien H af 

de ADN în dublu helix, dispuse fn tan- б д (daph J. Н. Tayl. 
dem și legate prin două feluri de linkeri di 1963). i 
şi anume de tipul 3' si 5' (fig. 6.8). 

Ale ipoteze -despre тойи] de organizare a ADN la organismele 
eucariote sînt prezentate cu Ocazia discutării ultrastructurii cromo- 
zomilor. z 

În concluzie, se poate spune că, atît la virusuri, bacterii cît şi 
la organismele superioare, materiălul genetic este format din mole- 
cule de ADN, a căror structură corespunde dublului helix din mo- 
delul lui Watson şi Crick. Despre modul de aranjare gi de organi- 
zare a moleculelor de ADN în celule se cunoaşte mai puţin, din 
nefericire, chiar la organismele eucariote, la care cantitatea de ADN 
dintr-o celulă poate fi de 1000 de ori (la om) şi chiar de 22.000 de 
ori mai mare decit la Escherichia coli. 


6.6. CUM SE REALIZEAZĂ BIOSINTEZA SAU REPLICAREA 
ACIDULUI DEZOXIRIBONUCLEIC (ADN) ȘI CARE ESTE 
SEMNIFICAȚIA El GENETICĂ ? 


, Deoarece acidul dezoxiribonucleic (ADN) deţine informaţia ere- 
ditară, se impune să stabilim cum este posibilă ,inmulgrea" sau 


replicarea lui, astfel са informaţia ereditară de la іона: 
să se poată transmite la celulele-fiice саге rezultă in urma dr 
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ziunii. Aceasta presupune existența unui mecanism care asigură cu 
о mare exactitate sinteza de noi molecule de ADN, relativ identice 
cu cele vechi. Stabilirea mecanismului prin care se realizează bio- 
sinteza constituie una din cele mai importante probleme ale biolo- 
giei moderne, Pentru rezolvarea ei s-a pornit de la ipoteza lui 
J. D. Watson şi F. Н. C. Crick privind structura dublu-elicoidală 
a ADN si s-au imaginat mai multe tipuri de replicare pentru 
ADN, dintre. care vom prezenta numai replicarea semiconservativă, 

Replicarea semiconservativă a fost imaginată tot de Watson 
si Crick şi se realizează astfel: la un moment dat, molecula de 
ADN începe să se despiralizeze gi să se separe în cele două catene. 
Separarea, care poate începe la unul din capetele macromoleculei 
sau in oricare alt loc din lungul ei, constă in ruperea legăturilor 
de hidrogen dintre cele două catene complementare, asemenea des- 
facerii unui fermoar. Sub acțiunea ADN-polimerazei, fiecare ca- 
tenă separată începe să-și refacă catena complementară pe baza 
nucleoudelor sintetizate în metabolismul celular si care se găsesc 
în mediul ambiant al ADN. Pe măsură ce enzima se deplasează 
de-a lungul monocatenelor, fiecare. îşi reface catena lipsă. Intíi se 
formează legăturile de hidrogen între bazele azotate ale celor două 
catene şi apoi, tot sub influența ADN-polimerazei, are loc înca- 
tenarea monomucleozizilor. prin esterificarea glucidei la C3', cu 
încorporarea unei molecule de acid fosforic. Se presupune că in 
timpul desfăşurării catenelor unui duplex se produce si sinteza 
noilor catene. Astfel, biosinteza ADN in vivo poate fi reprezentată 
printr-o figură în formă de Y (fig. 6.9). 

Sinteza ADN in vitro. Procesul de biosinteză a ADN-ului in 
vitro а fost reprodus pentru prima dată de A. Kornberg şi col. 
în anul 1956. Pentru aceasta ei au folosit următoarele sisteme 
acelulare; ADN-iniţiator (primer) ce îndeplinește rolul de amor- 
sare pentru biosinteza unui nou ADN, dezoxiribonucleotidele celor 
patru baze azotate sub formă de mucleozide trifosfat (dezoxiadeno- 
zintrifosfat ATP, dezoxiguanozintrifosfat GTP, dezoxitimidintri- 
fosfat ТТР şi dezoxicitidintrifosfat СТР), ADN-polimerazi (o en- 
zimă extrasă din Ё. coli, care catalizează polimerizarea nucleo- 
zidelor trifosfatice în prezența ADN) si ioni de magneziu (Mg**), 
ca acüvatori, Noile catene de ADN sintetizate s-au dovedit a avea 
aceeași frecvenţă, relativă a celor patru baze ca si catenele ADN 
folosit са amorsă. În condiţii favorabile se pot obține cantități de 
ADN de 10 ori mai mari decît cantitatea de ADN-amorsă, cu 
aceeși structură primară si secundară, aceeași mărime moleculară, 
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Fig. 6.9; Mecanismul replicării semiconservative 
a ADN, conform mecanismului imaginat de Watson 
şi Crich. 


compoziţie chimică si secvență nucleotidică ca şi ADN natural 
care a servit ca „model“. Cînd ADN folosit drept amorsă este 
bicatenar trebuie o despărțire prealabilă a celor două lanţuri poli- 
nucleotidice, Puntile de hidrogen care leagă cele două catene se pot 
rupe prin încălzire. ADN sintetizat in vitro tratat termic în ace- 
lași fel nu. dă naștere la monocatene. 

Сїт privește structura ADN-polimerazei se pare a fi consti- 
tuitá dintr-un complex de enzime, ceea ce face sá apará ca bifunc- 
yonalí. ADN-polimeraza funcționează adesea cu o mare precizie. 
În cursul sintezelor pe care le catalizeazá asigură formarea cu exac- 
titate remarcabilă a unor structuri în care nucleotidele se dispun 
complementar faţă de cele din lanţurile iniţiatorului, 

ADN cu rol de amorsare poate proveni din orice altă sursă, 
fără obligația de a fi înrudită cu cea a sistemului enzimatic. De 
exemplu, ADN de levură sau de pneumococ poate servi ca tipar 
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iniţiator pentru ADN-polimeraza extrasă din Е. coli. Important 
în această .descoperine este faptul că proporţiile bazelor ADN din 
produsul final sînt funcţie de proporțiile bazelor din tiparul iniția- 
tor și nu de proporţiile în care au fost adăugaţi cei patru dezoxiri- 
bonucleotid-trifosfaţi în amestecul de reacţie. 

În urma experiențelor de biosinteză in vitro a ADN se des- 
prind cîteva concluzii și anume: — sinteza noilor molecule de 
ADN se face sub acţiunea ADN-polimerazei,.care conlucrează cu 
о таша monocatenară; — catena sintetizată are о structură com- 
plementară faţă de aceea a ADN-amorsă folosit са matriţă; — re- 
zultatele obţinute relevă o concordanță între datele furnizate de 
ipoteza helixului dublu a lui Watson — Crick și procesul de re- 
plicare. 
^. În concluzie, subliniem faptul că însăşi complementaritatea 
structurii moleculei de ADN sugerează fenomenul de autoreplicare. 
Înainte de a se cunoaşte structura proteinelor și a acizilor nucleici, 
unii geneticieni зе întrebau dacă nu cumva ADN ar putea servi 
са maria pentru o proteină specifică care ar servi, la rîndul ei, 
drept matriça pentru o moleculă de ADN corespunzătoare. 

După ce s-a ajuns la concluzia că cele două lanțuri de poli- 
nucleotide sînt complementare din punctul de vedere al configurației 
şi al sarcinii, s-a renunțat la presupunerea cà elementul esenţial în 
replicarea ADN ar consta în formarea unei proteine specifice. Este 
mult mai simplu de imaginar că replicarea ADN constă în sepa- 
rarea celor două lanţuri polinucleotidice şi formarea unui lanţ com- 
plementar pe fiecare din cele două lanţuri (catene) izolate si expuse 
astfel în stare liberă. După această schemă, ambele lanţuri ale mole- 
сше de ADN vor servi ca matriță, fiecare pentru formarea unui 
lanţ complementar în raport cu el însuşi. 


6.7. САВЕ ESTE STRUCTURA PROTEINELOR 
ȘI SEMNIFICAȚIA El GENETICĂ ? 


Dintre substanțele chimice care compun orice celulă vie, pro- 
teinele au un rol deosebit în asigurarea funcțiunilor vitale şi a 


„specificirăţii celulelor. Substanțele proteice, îndeosebi proteinele cu 


activitate cataliticá, adică enzimele care amorsează sau accelerează 
anumite reacții biochimice, definesc fenotipul sau proprietățile unei 
celule {п anumite condiții de mediu. Pe lingă rolul catalitic, protei- 
nele sint un organizator intracelular și un controlor al unor funcţii 
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celulare, prin interacțiune cu alte proteine cu то] activator sau 
inhibitor. Activitatea specifică a proteinelor este determinată de 
structura lor, de tipurile de aminoacizi și de secvenţa în care parti- 
сіра aceștia la alcătuirea lor, adică proteinele deţin în însăși struc- 
tura lor înregistrată informaţia ereditară asupra rolului lor în 
celulă privind activitatea enzimatică, reglarea acesteia și organi- 
zarea intracelulară. 

Structura proteinelor este determinată în principal de unităşile 
structurale ale acestora și anume de aminoacizi, Aminoacizii dis- 
pun în moleculă de una sau două grupări amino (—NH,) cu ca- 
racter bazic şi de una sau două grupări carboxilice (—COOH) cu 
caracter acid, a căror formulă generală este: 


о 


мн, нс 
М.х 
C он 
1 
SURE : 3 
. Radicalul R, саге asigură diferența dintre aminoacizi, poate 
Е. un singur atom. de hidrogen sau o grupare chimică complexi 
(fig. 6.10). : : 

„ Aminoacizii care formează. proteinele sint legati între ei prin 
legături covalente, numite legături: peptidice, între gruparea amino 
(—МН,) а unui aminoacid şi gruparea carboxil (—COOH) a 
aminoacidului adiacent, cu eliminarea, unei molecule de apă. Amino- 
acizii іпсогрогаў într-un lanţ polipeptidic pierd funcţiile de acid 


Scheletul polipgptidie H—C—CH3 


Qruparea ZA ruparea, 
ЖАЛШЫ УУУ, erininală 
€ ànboxi | Г amo 
legături peptidice н i —H 
d s 
"A 
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Fig. 6,10, Structura unui lanț polipeptidic. 
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“Şi amino, cu excepția celor-de la capătul lanţului care se numesc 
rest de aminoacid sau rest aminoacil: unul la un capăt cu gruparea 
NH, liberă, numit aminoacid N-terminal (neangajat în legături 
peptidice), iar la celălalt capăt altul cu gruparea COOH, de ase- 
menea liberă, numit aminoacid C-terminal. 

Un lanţ peptidic încatenează doi sau mai mulţi aminoacizi. 
Lanjurile lungi se numesc polipeptide, iar cele scurte dipeptide, 
tripeptide sau numai peptide. 

O prowină poate fi formată din unul sau mai multe lanţuri 
polipeptidice. Proteina alcătuită dintr-un singur lang polipepudic 
se numeşte monomeră, iar tea formată din două, trei, patru lan- 
tuni polipeptidice se numeşte, respectiv, proteină dimeră, trimeră, 
tetrameră, ` А 

Lanjurile polipeptidice liniare se pliază şi se leagă in macro- 
molecula proteică printr-o serie de legatüri suplimentare, care con- 
feră acesteia un anumit aranjament spaţial şi diferite nivele de 
organizare. Macromoleculele proteice pot avea formă spiralată, 
giobulară, elicoidală etc. şi o structură primară, secundară, terțiară 
Şi cuaternară. 

Structura primară a proteinelor se referă de fapt la consti- 
пра chimică a fiecărui lanţ polipeptidic care intră în structura 
lor. Specificitatea unei proteine este. determinată de specificitatea 
și numărul lanțurilor polipeptidice. Specificitatea unui lanţ poli- 
peptidic este dată de numărul, felul și ordinea de aranjare a amino- 
acizilor de-a lungul moleculei polipeptidice (fig. 6.11). Lanţurile 
polipeptidice pot fi formate din zeci şi chiar sute de molecule de 
aminoacizi, iar cei 20 de aminoacizi cunoscuţi (fig. 6.12) pot par- 
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Fig, 6.11, Structura primară și secvența unor aminoacizi în cadrul lan- 
ului polipeptidic,: ^ / ғ 
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сіра într-o succesiune atit de diferită încît să rezulte structuri 
proteice de o foarte mare variabilitate. 

Determinarea ѕесуепеі aminoacizilor a preocupat pe multi cer- 
cetători. În anul 1940, F. Sanger şi col. au reuşit să descifreze 
secvența celor 51 de aminoacizi care participă la alcătuirea primară 
a insulinei. Insulina este formată din două lanţuri polipeptidice 
răsucite în helix (primul format din 21 de aminoacizi, iar al doilea 
din 30 de aminoacizi), legate între ele prin două punți de sulf: 
una la nivelul aminoacizilor din poziţia 7 a ambelor lanţuri si a 
doua între aminoacizii din poziția 20-a lanţului A şi poziţia 19 
a lanţului B (fig. 6.13). 

Recent s-a stabilit structura primară a proteinei virusului mo- 
zaicului tutunului, forma sălbatică, formată din 158 de aminoacizi, 
fiecare fiind reprezentat de un anumit număr de ori. 

Specificul biologic al proteinelor este condiţionat nu numai de 
secvența aminoacizilor în polipeptide, ci si de existența unei struc- 
turi tridimensionale, adică de structura spaţială a moleculei proteice. 

Structura secundară se referă la orientarea spațială a amino- 
acizilor, unii faţă de alţii, în cadrul aceleași catene polipeptidice. 
Uneori, în structura primară se dezvoltă forte de asracţie necova- 
lente si chiar covalente între anumite porţiuni ale lanţului. polipep- 
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Fig. 6/13. Structura moleculei de insulină gi succesiunea aminoacizilor. 
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tidic, care se atrag între ele și formează torsionări, replieri şi orien- 
tări în diferite direcţii a lanţului polipeptidic, dindu-i o configuraţie 
spaţială intracatenară, 

„Structura texiară se formează cînd apar interacțiuni între unii 
aminoacizi îndepărtați ai aceluiași lang polipeptidic, dînd moleculei 
proteice o configuraţie spaţială foarte neregulată. С. 5. Stent (1971) 
înţelege prin structură terțiari acea configuraţie tridimensională 


completă a tuturor atomilor care formează lanţul polipeptidic. ` 


Această structură este condiționată în primul rind de structura 
primară a proteinei. /. C. Kendrew si col. (1960) au descris struc- 
tura terțiară a mioglobinei, o proteină formată din circa 150 de 
aminoacizi care acționează ca un depozit de oxigen al celulei. 

Structura cuaternară apare la proteinele formate din două sau 
mai multe lanţuri. polipeptidice, care pot fi identice sau diferite 
<a structură primară. Modul specific de asociere a acestor subuni- 
хан într-un complex macromolecular este considerat ca o structură 
cuaternară. Aceleaşi forte implicate în formarea şi menţinerea struc- 
urii terțiare sînt prezente și în interacțiunea dintre polipeptidele 
care formează о structură cuaternară: punti disulfurice, legături 
de hidrogen, legături monopolare și legături electrostatice. Exem- 
plu de proteină cu structură ouarernară este hemoglobina, formată 
din patru lanţuri polipepttidice: două identice numite alfa şi alte 


„două, tot identice între ele, numite beta. 


Din cele prezentate privitor la structura proteinelor ţinem să 
subliniem unul din cele mai fundamentale principii ale biologiei 
moleculare şi anume: structura secundară, terţiară, sau cuaternară 
a unei proteine este determinată numai de structura primară a lan- 
ўша polipeptidic, E 
; Schimbarea secvenpei aminoacizilor dintr-un lany polipeptidic 
induce adesea schimbări în fenotipul unui individ. De exemplu, 
substituirea unui aminoacid cu altul în unul din lanțurile polipepti- 
dice, care formează hemoglobina, provoacă o gravă maladie la om. 
La unii indivizi apar globule roşii în formă de secera, în loc de 
forma normală de disc, ceea ce provoacă un tip de anemie numită 
drepanocitozá, О analiză atentă a secvenței aminoacizilor, ya 
două perechi de lanţuri polipeptidice, care intră in cai ca E 
moglobinei, a stabilit că hemoglobina din celulele în age ră 
ceră are lanțul alfa identic cu cel de la hemoglobina din globulele 


normale, pe cînd la lanţul beta, în poziția 7, acidul glutamic din . 
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TABELUL 6.2 
Tipurl de hemoglobinopatii 1а om şi cauzele lor 


Tipuri de rk ii Aminoacidul Nucleotidele 

a un E i Š i inlocuit > înlocuite 
ч Өн Ө. ыз "al o s SARE PR ar SM my 

O-Arabia в 121| glu.-»liz. САА tranziție, AAA 
c в | 6| вч.» caa Eenzits, Aaa 
E в | 26| glu.-»liz. САА Мапе AAA 
G-Philadelphia | а 68 | asp.—NH,-»liz. AAU transversie AAA 
G-Honolulu а | 13| glu.-»glu.--NH, | САА tranziție CAA 
D-Punjib в |121| glu»glu-»NH, |GAA EUZ GAA 
Mexico a h gil деин да: [exa ЖЕН САА 
І а | 16] tiz.—glu. AAA Ша CAA 
Norfolk а | 57| gli.-xasp. cou tranzitie, gau 
5 В 6 | glu.—-val. САА transversie GUA 
M-Mibwaukee | в | 67| ха. оа. cuu tensversie GAA (GUC) 


forma normală era înlocuit cu valină. În tabelul 6.2 sînt date cîteva 
tipuri de hemoglobinopatii din care se desprind următoarele con- 
cluzii: înlocuirea unui aminoacid poate avea loc atît în lanţul a сїт 
şi în lanţul 8; caracterul unei hemoglobine patologice este deter- 
minat de poziţia aminoacidului în secvența aminoacizilor din lan- 
yul polipeptidic (потар «cu cifre arabe corespunzátoare aminoacidu- 
lui înlocuit); înlocuirea unui aminoacid- este consecința unei mu- 
taţii, care schimbă o nucleotidă cu alta prin tranziţie sau trans- 
versie. 


6.8. SUB CE FORMÁ DE ORGANIZARE SE GÁSESTE , 
„ZESTREA EREDITARĂ" SAU MESAJUL GENETIC AL UNUI ORGANISM 
LA NIVELUL ACIDULUI DEZOXIRIBONUCLEIC (ADN) ? 


De îndată ce s-a acceptat că ADN este sediul eredității, adică 
osedă „zestrea ereditară“ sau mesajul genetic ce se transmite de 
a o celulă la alta şi din generaţie in generaţie, problema засе se 
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pune este de a ști sub ce formă se gásegte acest mesaj genetic la ni- 
velul ADN-ului. 

Prin „zestre ereditară“ sau. mesaj genetic se înţelege întreaga 
cantitate de informație ereditară înmagazinată în ADN sub forma 
unor secvențe particulare a nucleotidelor. 

Mesajul genetic se caracterizează, în primul rind, prin asigu- 
rarea sintezei unui mare număr de proteine specifice cu rol dis- 
tinct şi în cantități care să asigure desfăşurarea echilibrată a pro- 
ceselor vitale. Pentru realizarea acestor obiective, celulele trebuie să 
posede un adevărat „program“ foarte detaliat, care corespunde de 
fapt informaţiei genetice (ereditară). 

Prin informaţie genetică - (ereditară) se înţelege determinarea 
ereditari a caracterelor gi însușirilor unui organism prin stabilirea 
secvenței aminoacizilor. din proteinele sintetizate. Această infor- 
mate generică se păstrează și se realizează în timpul vieţii fiecărui 
organism si se transmite cu cea mai mare fidelitate generaţiilor 
următoare. 

După cunoaşterea structurii acizilor nucleici şi a proteinelor, 
sa căutat să se stabilească în ce măsură secvența aminoacizilor, 
adică specificitatea proteinelor, este determinată -de secvența nu- 
cleotidelor, respectiv *de informaţia generică a ADN. Pentru aceasta 
s-au folosit principiile teoriei informației, care studiază procesele 
de recepție, transmitere si înregistrare a informaţiilor, așa cum se 
produc ele, în esenţă, în sisteme materiale de natură diferită. 

În cazul informaţiei genetice, ea este „tradusă“ într-un limbaj 
anumit $ transmisă sub formă de: mesaj, prin intermediul unui su- 
port material. Unitatea de bază a unei codificări este simbolul. Fie- 
care simbol are © amumită semnificație, cum au de exemplu sim- 
bolurile alfabetului genetic pentru cele patru tipuri de nucleotide 
ale ADN: A (adenina), С (guanina), T (timina) şi C (citozina). 
Totalitatea acestor simboluri formează un alfabet. Alfabetul gene- 
zic raportat la bazele ARN-m este format din: A, G, U, C. O 
grupare de simboluri care reprezintă un element dintr-o diversitate 
de elemente se numește cuvint de cod, Astfel, cuvintul de cod este 
un semnal ce poartă în el o idee codificată, Mi rr 

Pe baza unor ample cercetări, mai mulți cercetători au inter- 
pretat si explicat transmiterea. informaţiei genetice de la ADN 1а 
proteine admițind că ADN posedă un cod format din simboluri 
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genctice, un alfabet genetic si cuvinte de cod specifice acestui sis- 
tem informaţional, adică un cod genetic. 

Codul genetic reprezintă gruparea simbolurilor alfabetului ge- 
netic care specifică prin mesajul genetic anumiți aminoacizi din 
cei 20 şi determină succesiunea lor în formarea lanțurilor poli- 
peptidice. 

Deoarece proteinele sînt formate din 20 de aminoacizi dife- 
гіі, codul genetic trebuie să arate cum se pot alcătui 20 de cuvinte 
de cod cu ajutorul unui alfabet cu numai patru simboluri genetice 
(А, С, C, U). Dacă o succesiune de patru baze azotate din ADN 
trebuie: să specifice o succesiune de 20 de aminoacizi, înseamnă că 
un cuvînt de cod (un aminoacid) nu poate fi alcătuit dintr-un sim- 
bol (o bază nucleică). Nici două simboluri nu pot constitui un ou- 
vind de cod, pentru că cele patru simboluri luate cite două (42) 
formează numai 16 combinaţii (cuvinte), patru aminoacizi таті- 
nînd astfel necodificați. Dacă cele patru simboluri se iau cite 3 (42) 
se obțin 64 de combinaţii, aşa cum rezultă din figura 6.14. De aici 
s-a conchis că un cuvînt de cod genetic (un aminoacid), este alcătuit 
dintr-o succesiune de cel puţin trei simboluri genetice, геѕресшу trei 
baze azotice din molecula ADN. Cele trei baze care codifică un 
aminoacid anumit formează o tripletă. Deoarece o tüpleti repre- 
zinti un cuvînt de cod genetic s-a numit codon. Admiţind că trei 
nucleotide codifică un aminoacid, apar 64 de codoni posibili. De- 
oarece au de codificat numai 20 de aminoacizi, se pune problema 
ce se întîmplă cu excedentul de 44 de codoni. 

Sub aspectul corespondenţei cu aminoacizii, codonii pot fi: 

— ambigui, când un codon specifică doi sau mai mulți amino- 
acizi. De exemplu, codonul AUG poate specifica acidul aspartic, 
metionina și uneori tirozina şi triptofanul; 

— cu sens, cind un codon corespunde unui aminoacid în ace- 
lași fel са în determinismul genetic al tipului standard (sălbatic); 
. — -— nonsens, codonii care nu specifică nici un aminoacid. Nu- 
mărul lor este mic. Se раге să aibă totuşi un rol deosebit in me- 
Sajul genetic si anume de punctuație informaţională, cauzind în- 
treruperea sintezei lanțului polipeptidic; 

— missens sau cu sens greșit, cînd un codon cu sens, în urma 
unei mutații, este schimbat într-un codon care specifică un alt 
aminoacid. 
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Fig. 6.14. Codul genetic: a-codul genetic simplu; b-codul genetic dublu; 
c-codul genetic triplu (după E. W. Nirenberg, 1963). 


J. Н. Matthaei şi M.W. Nirenberg (1960), M.W. Nirenberg 
şi S. Ochoa (1963), prin substituire de baze іп ARN-m sau prin 
folosirea unor ARN-m sintetici, cu ordinea bazelor cunoscută, au 
stabilit codul genetic al celor 20 de aminoacizi (tabelul 6.3). 

Structura codului genetic 

Dintre multiplele structuri de cod imaginate, singurul care 5-2 
dedus pe baza unui ansamblu de experiențe este cel descris de 
F.H.C. Crick si col. (1961), care are următoarele Caraoteristici: 
este un cod continuu format din riplete fără acoperire, făra vir- 


gule, fără pauze, deoarece codonii se succed unul după altul; sec- 
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Fig. 6.15. Diferite structuri de cod genetic : 
a — cod cu acoperire completă; b — cod cu acoperire parțială; c — cod 
fără acoperire, fără, virgule; d — cod fără acoperire, cu virgule. 


venţa codonilor din ADN este coliniară cu secvenţa, aminoacizilor 
din lanţul polipeptidic pe care îl determină (fig. 6.15). 

Citirea mesajului genetic. La un astfel de cod descris de 
F.H.C. Crick, citirea se face numai într-un sens. Orice aberaţie prin 
efectul adăugării (абе) sau pierderii (deleție) unei singure baze 
azotate într-un codon formează noi tipuri de triplete şi modifică 
mesajul genetic al unui fragment, ceea ce atrage după sine schim- 
bări în secvența: aminoacizilor din lanţul polipeptidic determinat 
de segmentul de ADN respectiv. Reprezentarea schematică a, efec- 
tului adirie-deletie este redată în figura 6.16. De pildă, dacă din- 
v-un triplet se îndepărtează o bază (C), codonul respectiv nu poate 
rămîne numai cu restul de două baze AT, ci îşi alătură baza C 
din vripletul următor, ceea ce modifică în lanţ restul de triplete si 
prin aceasta și succesiunea aminoacizilor din proteină (fig. 6.16,а).* 

Secvenţe mutante apar si cînd se pierd două baze. dintr-un 
codon (CA) sau se adaugă una (C) sau două baze (CA) (fig. 6.16,b). 
Сіпа deletia sau aditia afectează codoni întregi nu se roduce mo- 
dificarea aminoacizilor. Cînd se adaugă sau se pierd baze azotate 
din codoni diferiți, dar apropiați, se produc, dereglări, locale, lan- 
vul polinucleovidic răminînd neschimbat, însă modificările suferite 
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САТ [АТ са 76а [76а [TEA са |71768 [7] . 
ССА) ; 


Delejia 2 trer baze (CAT) ADN funcţiona! (revenire) 


i 
[car [сат с^? [CA7 ear [CAT | CA? [247 | CAT р 
(-cA7) D 
' 
Aditia unei baze (С) AD nefuncționet , 
[car [сат ecu [TEA [cA [тел rea TreA Tea тел 
+C) 


-Adifia à div baze (CA): ADN nefunctional 


Aditia à trer baze (САТ) ADN functional (reremre) 
(caT) 
Aditie - deletie simplă ADN functional 


Ы 


(c) tc) 
Aditia sí delatia unui triplet АЙМ funcliona! 


d [caz [car [сат [сат [ear | car [салт T car [ear Tear 
1 (-CAT) CAT) А 


Fig. 6.16. Efectul delefiei si adifiei de baze $n lanțul polinucleotidic al ADN : 
a — efectul deleției unei baze, a două baze şi a trei baze, іп aceeași tripletá ; 
b — efectul adiției unei baze, a două baze şi a trei baze, în aceeași tripletă j 
с — efectul supa şi кен unor triplete invecinate. 


vor afecta structura proteinei (fig. 6.16, 9. Cind fenomenul de de- 
letie a unei baze dintr-un codon apare simultan cu adișia aceleiaşi 
baze în alt codon apropiar din cadrul aceluiaşi mesaj genetic, se 
„produce o resincronizare а codului şi prin urmare o citire corectă a 
aie rr genetic (fig. 6.16, d). 

concluzie reiese că schimbarea ordinei în secvența bazelor 
azotate a unui „segment de ADN cu consecințele respective, ca şi 
posibilitatea resincronizării codului genetic, pun într-o lumină nouă 
fenomenul de mutație, care, în ultima instanță, constă în modifi- 
area sau deranjarea mecanismului de transmitere a informaţiei 
genetice, 
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Aspectul degenerativ al codului genetic. Experiențele lui F.H.C. 
Crick şi col. (1957, 1963) au explicat excedentul de 44 de codoni 
prin faptul cà acelasi aminoacid poate fi codificat de mai mulţi 
codoni diferiți. Leucină, de exemplu, este codificată nu numai de 
wipleta UUA, ci şi de ООС, СОО si de CUC. Rareori un amino- 
acid este codificat de o singură tripletă. Metionina este codificată 
(la nivelul ARN-m) numai de AUG. Cînd un aminoacid este co- 
dificat de mai mult de un codon înseamnă că modul de codificare 
este ‘degenerat, în sensul specifioităţii. / 

Degenerescenta codului poate fi: complet anarbicá, cînd co- 
doni foarte diferiți codifică acelaşi aminoacid, cazul glutaminei co- 
Ф сах de САА, САС, AGU, UAC, sau semiordonată, cînd co- 
donii care determină un aminoacid derivă unii din alţii după o anu- 
mită reguli, de exemplu prin substituirea celei de a treia baze la 
prolină, care este codificată, de CCC, CCU, CCA, CCG. 


În zabelul 6.4 se prezintă exemple de degenerescen;á semior- 
donată. În majoritatea cazurilor se observă că primele două baze 
ale unui codon sint mai constante, deci au o semnificație mai mare 
in codificare. De asemenea, о bază poate fi înlocuită cu alta fără 
să schimbe funcţia de codificare. De pildă, la tripleta ОСА, care co- 
difici serina, baza ultimă A poate fi substituità de C, de U sau de 
С, formând alte trei triplete, care codifică același aminoacid. 

Unii codoni, cum sint UAA si САС, marchează, de obicei, 
sfirşitul unei gene sau întreruperea. sintezei proteice, de aceea se mai 
numesc gi codoni „stop“. Alţi codoni, cum este AUG, care codifică 
aminoacidul metionina, se găsesc la începutul lanţului polinucleo- 
tidic, ceea ce face ca lanţul polipeptidic sintetizat să inceapà cu 
metionina. Astfel de codoni se numesc ,,inigiatori". 

: Cercetări recente au constatat cà aminoacizii înrudiți meta- 
bolic sau asemănători structural au adesea codoni asemănători sau 
apropiați. Prin aceasta se aduc noi date asupra căii evolutive a co- 
dului genetic. 

, Acceptînd aspectul degenerativ al codului genetic, se pot ex- 
plica și unele fenomene de mutageneză si anume, de ce unele: muta- 
tii care deși duc la înlocuirea unor baze cu altele într-un codon 
nu produc nici o schimbare în secvența aminoacizi 
polipeptidic și, în consecință, nu se manifestă, 

Г Universalitatea codului genetic. Aceiagi со 
să specifice aceiaşi aminoacizi, indiferent de o 
în care are loc sinteza, Pentru a demonstra caracter 


doni sînt capabili 
riginea sistemului 


ul universal al 
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TABELUL 6.4 


Codul genetie inseris in ARN-m eu aspecte de degeneresecenfá 


A doua literă 


Prima | i A treia 
lietrá v | e | A | o literă 
UUU UAU UGU U 
геа {000 GEG: ы {бас eis оссе! с 
- mil  |ЧСА UAA | N uca| A 
onsens 
Leu 1vUG ues Nonsens {YAG Tri vcc| с 
| 
cuu CCU | His E ccv| g 
c | ren 799 [pro JECC us cec 
" icuA CCA CGA n 
CUG cce | cim СА свој :6 
gi ROUES CIMA ЕА ААА а „шы шлш Еос: LENS LN 
AUU Sec Re JENO) S AGU| С 
A Пеп (азе АСС P AAC eR AGC c 
AUA | Tre ACA 
" AAA AGA A 
Met (AUG ACG | Liz ААС | 2:8 AGG| G 
GUU GCU | Ac.Asp. {ас S U 
j GUC Gcc У GGC| C 
с | Val срд | Ala jeca apă GGA| A 
GUG GCG | Ac.Glu (oso GGe) © 


Abrevieri: Ala = alanini; Arg = arginină, Asp = asparagină, Ac.asp = acid aspartic, Cis = cisteină 
Gim = glutamină, Ac.glu = acid glutamic, Gli = glicină, His = histidină, Пец = izoleucie 
па, Leu = leucină, Liz = lizină, Met = metionină, Fen = fenilalanină, Pro = prolini, 
Ser = seriná, Tre = trenină, Tir = tirozină, Tri = triptofan, Val = valină, 

Codoni nonsens: ,ochre" UAA şi „amber” ЧАС. 


codului genetic s-au alcătuit sisteme acelulare capabile să sinteti- 
zeze proteine. Astfel, van G, Ehrenstein şi F. Lipmann (1961) au 
sintetizat hemoglobină de iepure într-un sistem acelular format din 
ribozomi şi ARN-m din renculocite tinere de iepure si ARN-t de 
la Е. coli, Hemoglobina obținută a fost identică cu aceea a iepu- 
relui, M.W, Nirenberg ṣì J.H. Matthaei (1961), prin introducerea 
de ARN purificat al virusului mozaicului tutunului (VMT) în- 
tr-un sistem acelular de E, coli, au indus sinteza unor proteine 
specifice VMT. 
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Experiențele citate, ca şi multe altele, demonstrează cà triple- 
tele cu aceeași structură au aceeași funcţie la toate organismele. 
Prin urmare, informaţia genetică a unei specii este capabilă, în 
cosidiţii corespunzătoare, să determine sinteza proteinelor speci- 
fice într-un sistem acelular de la o altă specie. 

Aşadar, în timp ce mesajul genetic este eterogen de la o spe- 
cie la alta şi chiar de la individ la individ, codul genetic este 
universal. 


6.9. CUM SE TRANSMITE INFORMAŢIA GENETICĂ DE LA NIVELUL 
ACIDULUI DEZOXIRIBONUCLEIC (ADN) \ 
LA NIVELUL STRUCTURII PROTEINELOR ? 


Cu alte cuvinte, trebuie să arătăm cum se realizează sinteza 
specifică a proteinelor. Înainte de a. descrie acest proces, este nece- 
sar să precizăm cîteva aspecte referitoare la importanța acizilor nu- 
cleici și a proteinelor în ereditate gi interrelaţiile dintre aceşti con- 
stitueng? importanți ai organismelor vii. > 

— Proteinele sint componente materiale ale celulei vii cu un 
rol preponderent în manifestarea fenotipică a oricărui caracter sau 
insuşire. т 

— Stabilitatea și specificitatea structurii proteinelor sint de- 
terminate de informaţia genetică înmagazinată şi păstrată în ADN. 

— Continuitatea informaţiei genetice, cu ocazia diviziunii ce- 
lulare și a înmulţiri organismelor, se asigură prin biosinteza re- 
plicativă a ADN. 

— Cunoscând structura: chimică a acizilor nucleici si а pro- 
:einelor s-a descoperit mecânismul prin care informaţia genetică 
din ADN este transferată structurii proteice, cum codonii ADN 
pot fi tradugi într-o anumită secvență a aminoacizilor, t 

— S-a stabilit cá ADN nu participă direct la sinteza protei 
nelor ci prin intermediul ARN-m, un translocator al informației 
genetice de la ADN la locul de biosinteză proteică. | 

Mecanismul biosintezei proteinelor guprinde două procese esen- 
раје, care se petrec simultan, și anume: ^ d 

— sinteza ARN-m, fixarea lui pe ribozomi ў formarea unei 
unități funcționale complexe numită polizom (ergozom); 

— formarea complexelor aminoacil-ARN-t, avaşarea acestora 
de polizomi și sinteza langurilor polipeptidice. 
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Mecanismul genetic prin care este preluată informaţia genetică 
de la una din catenele ADN de către ARN-m, la sinteza ADN, se 
numeşte transcripție, 

Wiranscripţia mesajului genetic de ре ADN pe ARN-m se face 
într-o formă care servește ca matriça pentru sinteza proteinelor. 
Sinteza ARN:m este catalizată de ARN-polimeraza, o enzimă uni- 
versală care a fost găsită în extrase acelulare de la bacterii, în ce- 
lule vegetale si celule animale (J.A, Hurwitz si col, 1963). Sec- 
venta nucleotidelor ARIN-m este complementară secvenfei nucleo- 
tidelor ADN care i-a servit ca model. à 

După terminarea sintezei (care se realizează în nucleul celu- 
lei), ARN-m trece prin membrana nucleară în citoplasmă, se fi- 
xează concomitent pe mai mulți ribozomi formînd împreună! poli- 
zomi activi. La suprafaţa ribozomilor, ARN-m depune, într-o con- 
figuraţie orientată, informaţia ereditară adusă de la ADN, iar după 
ce a servit ca matriță pentru sinteza proteinelor se depolimerizează, 
pierzindu-gi structura. și funcţia. 

Mecanismul prin care secvenţa celor patru tipuri de aueleo- 
tide din ARN-m este tradusă într-o succesiune de aminoacizi în 
lanţurile polipeptidice se numește translație. După acest fenomen 
începe sinteza proteică propriu-zisă. : 

Etapele sintezei proteinelor sînt următoarele: 

1. Activarea, aminoacizilor prezenţi în mediul celular. Se face 
de către enzime specifice cum sint adenozintrifosfatul (ATP) care 
asigură energia mecesară procesului de biosinteza gi aminoacil — 
АКМ-т sintetaza (E), o enzimă activatoare specifică fiecărui amino- 
acid (P. Berg, 1961). 

“Activarea aminoacizilor se face după reacţia următoare (R. 
Schweet şi J. Bishop, 1963): х 

aa+ ATP+E 2 (aminoacil ~ АМР ~E)+PP, (1) 
“ care transformă un aminoacid, în prezenţa АТР şi a unei enzime 
activatoare (E), în complexul aminoacil ~ АМР -~Е si eliberează 
două grupe fosforice (АМР = acidul adenilic). 

2. Fixarea fiecărui aminoacid activat pe o moleculă de ARN-t 
specifică. Se realizează după reacția: 


(aminoacil ~ E ~ AM P)-+ ARN-iz*aminoacil = ARN-t +AMP+ p^ 


zime. H 


Cele două reacţii, 1 şi 2, care sint Ínlinguite si caralizate de 
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aceeași aminoacile ARN-t ~ sintetazá, pot fi redate într-o formulă 


generală astfel: | 
aa4A-ATP -- ARN-1 2. aminoacil ~ ARN-4+ AMP+ PP. 


Reacţia globală este reversibilă. 
8. Fixarea complexului атіпоасії ~ ARN-t pe ARN-m din po- 
lizomi. Din multitudinea de aminoacizi activaţi care se găsesc în 
mediul citoplasmatic se vor fixa pe polizomi numai cei a căror 
secvență de trei nucleotide de la extremitatea buclatá a ARN-r este 
complementară ARN-m de pe polizomi. Gele trei baze azotate 
ale ARN-t reprezintă un anticodon, care specifică aminoacidul pe 
care-l poartă complexul aminoacil ~ARN-t (fig. 6.17). Reacţia din- 
ze ARN-m şi ARN- constă, de fapt, în reacţia dintre codonii 
de pe ARN-m si anticodonii de pe ARN-t, ceea ce duce în cele 
din urmă la o adaptare a aminoacizilor într-o succesiune speci- 
fică dictată de informaţia purtată de ARN-m (de polizomi). După 
fixarea aminoacidului, ARN-t devine liber, capabil de a transporta 
noi aminoacizi la locul de sinteză. 
4. Încatenarea ami- - 
noacizilor. Se efectuează 
sub acţiunea unei enzime 
specifice aflată in ribo- : : 
zomi, numită peptidpoli- 
meraza. Їпсәлепагеа. con- С 
stă în realizarea de 1е- 505 
gături peptidice între gru- 5 
parea carboxil а unui 
aminoacid. și gruparea : = 


атіпіса а celuilalt. Modul у. f м 
de fixare şi încatenare а aa * 
n Pas У Г 
aminoacizilor la nivelul ллу. CAA Ж Р. 
ribozomilor este schiţat în -ї#?йәррур д o apapap 2099955 


figura 6.18. 
^. 5, Creşterea lanțului 
polipeptidic. începe prin 
adiționarea treptată а Р 
aminoacizilor Ја extremi- Nan 6.17. Mecum Де capo vine 
mom . moacizilor pe molecula de —m dec 
tatea carboxilului care a- Дуне ARN=t are tripleta terminală CCA 


parjne aminoacidului din şi anticodonul CAA față de codonul GUU al 
complexul aminoacil ~ ARN=m, 
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Fig. 6.18. Reprezentarea schematică a etapelor si a modului de incate- 
mare a aminoacizilor într-un lanţ polipeptidic. 


ARN-t, păstrînd liber capătul NH, al primului aminoacid (АА,), 
angajat în sinteză. Al doilea ai add. (АА,) formează legătura 
peptidică prin reacţia dintre gruparea sa aminică şi carboxilul pri- 
mului aminoacid. . i 

Extremitatea carboxil a dipeptidei se leagă de gruparea. amino 
а estului aminoacil aflat în complexul aminoacil- ARN-t formînd 
о реа. Reacţia continuă în acest fel, iar lanțul polipeptidic 
născînd creşte progresiv, conform informaţiei de pe ARN-m. Pri- 
mul aminoacid fixat devine capătul terminal al lanțului, iar cel 
nou fixat capătul legat de ARN-t: 


Ó (a) 
НМ-АА,—С{ +оо HN-—AA,-C4 


No No 
ARN- t, pod ARN-—t, 
o 
EN AA, AA cl + ARN—t, ... etc. 
o 
ARN-t, 


204 


Scanned with CamScanner 


L \ ed | Aiborom care 
liber intră in %- 
Pohzom сези! de biasin- 
N x (CN a [N = 7eză 
Inu А 
i 


Fig. 6.19. Schema de funcționare a unui polizom în sinteza lanțurilor 
polipeptidice. Pe fiecare unitate ribozomală se sintetizează cîte un lanţ poli- 
peptidic. Se observă eliberarea gi intrarea în funcţie a ribozomilor. 


6. Incheierea lanțului polipeptidic. Într-un polizom are loc 
sinteza, simultană a atîtea lanţuri polipeptidice cite unităţi ribozo- 
male sînt: Lanţul polipeptidic creşte progresiv de la un сарат la al- 
tul al polizomului. Când ribozomii în deplasarea lor pe тайга de 
ARN-m ajung în dreptul unui codon nonsens (7), sinteza pro- 
teinei se întrerupe. (fig. 6.19). Dacă după un codon cu nonsens ur- 
mează un codon „inițiator“, ribozomii pot continua sinteza unui 
nou lanţ polipeptidic. 

În figura 6.20 sînt schijate evenimentele” genetice, în ansam- 
Ым] lor, privind întregul proces de sinteza a proteinelor la nivelul 
celulei. 

În afară de ribozomi, î în celulă există E alte centre de biosin- 
teză a proteinelor, însă cu о produotivitate scăzută. La plante, 
de pildă, cloroplastele constituie un loc important pentru biosin- 
teza proteinelor. Mitocondriile bogate î în ARN por deveni, de ase- 
menea, centre de biosinteză proteică. Га bacterii, proteinele se pot 
sintetiza în membrana celulară, iar la Drosophila melanogaster 
anumite proteine se sintetizează in nucleu. 
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. Fig. 6.20. Ansamblul evenimentelor genetice la nivelul celulei privind 
transcriptia, translatia si biosinteza proteinelor. 
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6.10. EXISTĂ UN SISTEM DE REGLARE 


A SINTEZEI PROTEINEI ? 


Da. Sinteza proteinei nu este un proces continuu și nu se rea- 
lizeazà cu aceeaşi intensitate în toate etapele de dezvoltare ale or- 
ganismului şi în toate celulele, cu toate că informaţia. genetică se 
transmite continuu de la o celulă la alta cu multă exactitate. De 
exemplu, manifestarea fenotipică a unor gene are loc în diferite 
perioade de dezvoltare ale organismului, „Соса ce înseamnă că multe 
locusuri, cu informaţia genetică cespectivă, nu au o participare con- 
tinuă la procesul de biosintezá. Aceeași remarcă se poate face refe- 
rindu-ne la cantitatea de proteine, foante diferită, ce se găseşte în 
celulele organismelor superioare, ceea ce le conferí proprietăţi și 
funcţii foarte diferite. Sá ne imaginăm ce ar însemna o acumulare 
de enzime peste necesarul organismului; prin activitatea lor centi- 
пий ar duce la degradarea organismului respectiv. De aceea, în timp 
ce unele proteine se sintetizează intens, altele se sinvewizeaza mai 
puţin sau chiar deloc. Aceste aspecte Presupun; existența unui sis- 
tem de control asupra, sintezei proteinei, F. Jacob si J. Monod 
(1961) au descoperit că „reglarea sintezei proteinei este de natură 
genetică şi se realizează, î în general, pe două căi: 

— prin inducţie si represie enzimatică; 

— prin retroinhibitie enzimatică. 

Genele care controlează sinteza proteinei se numesc gene re- 
glatoare. 

Reglarea, genetică a sintezei proteinelor prin inducţie şi repre- 
sie enzimatică, Е. Jacob şi J.. Monod (1961), ре baza experienţelor 
efectuare asupra locusulu lac (lactoză) de la E. coli, privind feno- 
menele de „inducţie şi represie enzimatică, au ajuns la concluzia că 
reglarea sintezei proteice este de matură genică si au clasificat 
genele în trei categorii: 

— gene structurale, care determinž secvența aminoacizilor în 
proteinele sintetizate în celulă; 

— gene reglatoare, care sintetizează represorii specifici ce con- 
trolează activitatea genelor structurale; 

— gene operatoare, care controlează activitatea operonului 

prin interacțiunea, lor ou represorii specifici. O genă operatoare 
are funcție dublă; pe de o parte primește „semnalele“ genelor се- 
glatoare, iar ре de altă parte le exteriorizează. printr-o acţiune asu- 
pra genelor struc 
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Genele reglatoare şi genele operatoare se mai numesc si gene 
de control, 

Operonul este unitatea funcţională care grupează genele struc- 
turale necesare pentru transcrierea unei molecule de ARN-m. El 
recepționează comenzile genelor reglatoare și în funcţie de semni- 
ficaţia acestora acţionează asupra genelor structurale. Jacob şi Mo- 
nod numesc operonul „receptorul represorului“. 

Cit privește modul de transmitere a informaţiei genetice de 
către genele structurale dintr-un operon pentru sinteza proteinei, 
s-au emis două ipoteze. Prima ipoteză, aparţinînd lui F. Jacob și 
J. Monod (1961), susține că fiecare genă din operon își transcrie 
"un ARN-m propriu (о genă — un mesager). A doua ipoteză, formu- 
lată de S. Spiegelman (1963) și.R. С. Martin (1963), susține că în- 
treaga informatie genetică purtată de un operon este copiată Într-o 
singură moleculă de ARN-m, într-un macromesager de lungimea 
operonului (un operon — un mesager). 

Jercetàrile din ultimul timp pledează pentru cea de а doua 
ipoteză, aducind și alte precizări: 

— mu toate genele structurale dintr-un operon produc aceeaşi 
cantate де! enzime. Cele apropiate de gena operatoare produc en- 
zime în cantități mai mari decit cele mai îndepărtate; 

— raportul cantitativ între enzimele produse de același ope- 
ron se menţine constant, indiferent de intensitatea represiei sau in- 
ducţiei ce. se exercită asupra lui. Fenomenul se numeşte represie 
coordonată; ` 

— enzimele a căror sinteză este condiţionată de un operon fac 
parte din acelasi proces metabolic; 

— gena operatoare se găseşte Întotdeauna la extremitatea lan- 
{Шш de е structurale, conferind astfel polaritate operonului 

Relaţiile dintre genele reglatoare și sistemul represor. Genele re- 
glatoare sintetizează represorii prin care controlează activitatea ge- 
nelor structurale. Cînd represorul este inactiv, genele structurale de- 
vin active şi produc enzime. Сіпа represorub este activ afectează 
activitatea genelor structurale; fie că nu mai formează ARN-m, 
sau dacă e format nu se mai detaşează de cromozomi, sau împie- 
dică traducerea mesajului de pe ARN-m pe polizom (fig. 6.21). 
Prin urmare, represorul activ acţionează fie direct asupra ge- 
nei operatoare, fie asupra ARN-m produs: de operon. Manifestarea 
diferită a represiei este cauzată de specificitatea represorului și de 
fazele aorivirăii genelor structurale în momentul activizării re- 
presorului. ў 
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Fig. 6.21. Reprezentarea schematică a relaţiilor dintre gena reglatoare 
şi?sistemul represor. 5 


Represorul R este activat de corepresorul F (un factor ce 
cauzează represia, numit și metabolit represor) şi rezultă un repre- 
sor modificat R', care blochează sinteza enzimatică a genelor struc- 
turale. Corepresorul are deci un rol de potențare a acțiunii repre- 
sorului. Natura interacțiunii dintre represor $i corepresor nu este 
binecunoscută. Reglarea sintezei proteinei, în toate cazurile, este 
negativă, în sensul că depinde de un represor care se opune trans- 
miterii informaţiei genetice. Factorii care inactivează represorul, 
adică cei care determină punerea în funcţiune a operonului au fost 
numiţi, inductori sau efectori negativi ai represiei. 

Modelul Jacob — Monod privind reglarea genetică a. sintezei 
proteice prin represie, Interacțiunea dintre represor-corepresor sau 
inductor, interacțiunea dintre represor-operator (gena operatoare) 
şi între acești controlori gi genele structurale au fost imaginate ast- 
fel de autorii amintiţi: operatorul (О) si genele structurale, (GS, 
şi GS,) formează un operon controlat în expresia lui fenoripică de 
o genă reglatoare (GR), care determină sinteza represorului (R). 
Sub influența unüi corepresor sau inductor (F), represorul devine 
un represor alterat (R). Cînd are loc interacţiunea repo сс 
presor, represorul (R") intrá în acțiune. cu operatorul (О) şi c 
cheazá sinteza replicazivă a moleculei de ARN-m corespunzătoar 


. ^ 1 re- 

genelor strucwurale- (GS, si. С5,). Cînd nu are loc interacțiunea 1 
presor-induotor, R? bu. intrá in acţiune cu operatorul О, iar 
299 
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Fig. 6.22. Schema modelului Jacob-Monod privind reglarea genetică a 
sintezei proteinelor prin represie. у 


ARN-m sintetizat la nivelul genelor GS; și GS, fonmează in cito- : 


smă complexe polizomice care duc la sinteza proteinelor P, și 
P, (fig. 6.22). 

Acest model descris de Jacob şi Monod s-a dovedit a fi vala- 
bil nu numai pentru bacterii, respectiv microorganisme, ci și pen- 
tru organismele cu o organizare superioară. 

Reglarea sintezei proteinelor prin inbibigia produsului final 
saw retroinbibigia enzimatică (feedback). Procesele metabolice sint 
supuse nu numai'unui c | şi reglaj genetic, ci şi unui auto- 
reglaj, adică unui reglaj determinat de însuşi mersul proceselor 
metabolice. Un astfel de fenomen a fost numit inbibijie prin pro- 
dusul final sau retroinbibiție enzimatică (feedback), care consti- 
tuie un mecanism . general de control al aotivitäții unui sistem“ en- 
zimatic dintr-un lang metabolic, prin: blocarea activității catabolice 
a unei enzime în urma interacțiunii cu produsul final al sintezei 
acesteia. Fenomenul a fost descoperit de A. Novick şi L. Szilard, 
în 1954, cînd, după adăugarea de triptofan în mediul de oulturá 
al E. coli, a sistat sinteza triptofanului. Ei au dedus că, excesul de 
triptofan inhibă enzima care controlează prima етар a lanţului de 
biosintezá (fig. 6.23). Enzima care răspunde la efectul inhibitor al 
produsului final se numeşte enzimă reglatoare. Enzimele reglatoare 
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Fig. 6.23. Diagrama fenomenului de retroinhibiție si inhibifia enzimatică. 


nu sint bis pun de metaboligii intermediari ai lanțului metabolic, 
iar enzimele care intervin în lanțul metabolic după enzima regla- 
toare nu sînt sensibile la inhibiția exercitață de metabolitul final. 
Inhibitorul, din punct de vedere al structurii, este foarte mult 
diferit de substratul enzimei, din cauza distanței la care se găsește 
în lanţul metabolic de enzima reglatoare бад). Acest feno- 
men a fost numit de J.. Monod şi Е. Jacob efect alosteric, spre 
deosebire де efectul izosteric caracteristic represiei enzimatice саге 
se realizează cu ajutorul unui represor, a cărui structură este foante 
înrudită cu substratul enzimei. F. Jacob şi J. Monod (1964), pe 
baza mai multor observaţii, în special ale lui J. P. Changeux 
(1961, 1962), J. C. Gerhart si A.B. Pardee (1962), au stabilit cà 
inhfbitorul alosteric nu acționează asupra poziției specifice a enzi- 
mei $i nici în mod direct asupra legăturii cu substratul, ci provoacă 
modificări structurale care duc apoi la schimbarea activității enzi- 
mei. Mecanismul de retroinhibiție enzimatică acționează indepen- 
dent de mecanismul de represie enzimatică. 
хм Deci, prin intermediul mecanismului de metroinhibije se con- 
troleazí cantitativ cît se consumă dintr-un substrat si cit se sinte- 
tizează din produsul final al unui lanp metabolic. Produsul final, 
pe masura ce se formează, acționează ca un semnal fiziologic pentru 
incetarea reacției şi scoaterea din funcție a enzimelor dacă, bine- 
înțeles, nu este supus. altor reacții sau îndepărtat de Іа locul reacției. 
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6.11. EXISTĂ LEGĂTURĂ INTRE CANTITATEA DE ACID 
DEZOXIRIBONUCLEIC (ADN) CELULAR 
ŞI COMPLEXITATEA ORGANISMELOR VII ? 


Cel mai răspîndit criteriu de а ürmári evoluţia lumii vii și de 
. a clasifica populaţiile a fost şi mai este încă criteriul morfologic, 
Cercetările recente efectuate în domeniul taxonomiei arată că un 
asemenea criteriu este insuficient şi uneori chiar eronat. Caracte- 
rele morfologice sint rezultatul in timp al acțiunii uneia sau mai 
multor gene. Așadar, speciile se deosebesc fenotipic între ele de- 
oarece au baze genetice diferite. În consecinţă, cel mai bine şi mai 
eficient ar fi să putem descifra mecanismele evoluţiei la nivelul in- 
formaţiei genetice, adică la nivel molecular. Aceasta presupune 
posibilitatea de a studia direct genele și aparatul atît de complicat 
al translatiei. Deocamdată acest lucru nu este posibil. Ceea ce putem 
cerceta este cantitatea de ADN, ARN 9 proteinele, care sint pro- 
dusul activității genelor. 

Studiind cantitatea de ADN celular la diferite specii, s-a con- 
statat că există o legătură între această, caraoteristică şi gradul de 
complexitate al organismelor. O specie cu cit este mai evoluată cu 
atît are mai mult ADN. Cantitatea de ADN crește începînd de la 
virusuri pînă la mamifere si от. De pildă la alga unicelulară Cblo- 
rella, cantitatea de ADN este de 12 ori mai mare decît la bacterii, în 
timp ce reprezintă numai 1/16 din cantitatea, de ADN de la Arabi- 
dopsis, care are cea mai scăzută cantitate de ADN dintre plantele 
cu flori. Această relaţie dintre cantitatea de ADN şi complexitatea 
organismelor este normală. Creşterea cantităţii de ADN a asigurat 
sinteza unor noi proteine, cu sau fără activitate enzimatică, a îm- 
bogățit căile metabolice, а făcur posibilă formarea unor noi ca- 
ractere $1 însușiri. 

Se presupune că mărimea cantităţii de ADN este rezultatul se- 
lecţiei naturale. În cursul evoluției au fost favorizate organismele 
care aveau mai mult acid dezoxiribonucleic, deoarece abundența in- 
formaţiei genetice este un mijloc de apărare faţă de activitatea ne- 
gativă a unor condiţii de mediu. Tot abundența de informaţie ge- 
netcá a permis acumularea de noi gene utile imediat sau mai tirziu 
organismului și populațiilor, ^ 

Dar nu in toate cazurile natura a acționat în sensul desctis. 
Dacă plantele si animalele superioare au într-adevăr mult mai mult 
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ADN decît organismele inferioare, sint însă unii pești si amfibieni 
care au cantităţi de ADN celular de 25 de ori mai mari decît orice 
specie de mamifere. 

Pe măsură ce s-a examinat tot mai mult conţinutul în ADN 
la plante s-a constatat că la specii strîns înrudite, cantitatea de 
"ADN celular poate să difere ріпа la de cinci ori sau chiar de zece 
ori. Astfel de variaţii apar de obicei nu prin creșterea numărului de 
cromozomi, ci prin sporirea cantităţii de ADN per cromozom. 

Aşadar, studiul cantității de ADN nu spune prea multe despre 
mecanismele intime care făuresc evoluția. Duplicarea genelor este 
mecanismul fundamental care a îmbogăţit patrimoniul ereditar al 
speciilor, factorul care a pus la dispoziţia selecției naturale noi pro- 
teine, noi posibilități de adaptare la mediu a organismelor vii. 


6.12. CARE ESTE EVOLUŢIA CONCEPTULUI DE „СЕМА“ ? 


Ca orice altă abstracţie ştiinţifică, conceptul de genă a apirut 
ca urmare a necesităţii de a găsi un supont material fenomenelor de 
transmitere ereditară a caracterelor și însușirilor, de a imagina 
mecanismele ascunse ale acesteia, de a depăşi pura descriere a feno- 
menelor eredității. Termenul de genă, ca gi definirea acesteia, a fost 
formulat pentru prima dată de W. Johannsen în anul 1911. El nu 
considera gena ca o unitate fizică, ci ca pe un corespondent al fac- 
torilor alelomorfi imaginaţi de С. Mendel. Existenţa genei ca uni- 
„tate fizică a fost admisă de T.H. Morgan, А.Н. Sturtevant, H.J. 
Muller si C. B. Bridges, care au stabilit că genele (unități mende- 
liene) sînt legate de structuri nucleare vizibile numite cromozomi. 
Aşa s-a ajuns să se considere genele ca unităţi fizice ereditare, a cà- 
ror acţiune determină procesele de dezvoltare prin care se formează 
fenotipul. Astfel, caracterele organismelor sînt considerate drept 
funcțiuni ale genelor grupate în perechi si localizate în cromo- 
zomii perechi, formulîndu-se ipoteza „о genă — un caracter“. S-a 
presupus că există atîtea gene cîte caractere sînt. SEA 

Pe măsura intensificării si diversificării cercetărilor im do- 
meniul geneticii, gena а fost considerată ca o unitate cu trei TO- 
luri principale: funcţional, mutaţional şi de recombinare. În con- 
secintá, gena а fost definită unitate de funcţie, ca unitate de muta- 
Не si ca unitate de recombinare sau ca unitate indivizibilă la cros- 
singover. p 
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Gena ca unitate de funcţie s-a apreciat prin capacitatea ci de 
a produce un anumit efeot fenotipic. Pe baza acestei însușiri se 
poate distinge o alelă de alta de la același locus. Cu alte cuvinte, 
gena este cel mai scurt fragment de cromozom în interiorul căruia 
orice modificare afectează un acelaşi produs. 

Gena ca unitate de mutație se bazează pe presupunerea. că 
atunci cînd un organism prezintă o schimbare ereditară a unui ca- 
гастег anumit, schimbarea respectivă se datorește alterárii unei 
unităţi a bazei ereditare, Identificarea genei poate fi făcută numai 
comparind noua modificare ereditară cu forma sălbatică sau nor- 
таја, де la care se presupune că a rezultat. În acest caz, gena este 
considerată ca cea mai mică parte dintr-un genom prin modificarea 
căreia apare o formă nouă ereditară. 

Gena ca unitate de recombinare sau ca unitate indivizibilă la 
crossingover este cel mai scurt fragment de cromozom în care cros- 
singoverul nu poate avea loc. Deoarece în unele zone ale cromozo- 
mului nu s-au identificat niciodată crossingovere, s-a presupus că 
acelea ar fi locul unor gene. 

La timpul respectiv s-a stabilit că gena, cu cele trei fayete ale 
ei, are următoarele caracteristici esenţiale: 

— Gena reprezintă o particulă cu existenţă continuă, dispusă 
în lungul cromozomului, în ordine liniară, independentă şi strict 
delimitată. 

— Cromozomii sint aproape singurii purtători ai genelor. Ei 
au existență continuă, cu о structură filiformă, mai mult sau mai 
puţin imobilă, care fixează componenţa și dispoziția reciprocă a 
genelor. З 

— Gena nu reacţionează in mod practic la modificările bio- 
chimice şi fizice ale mediului extern. Modificări de genă apar ex- 


irem de rar, numai prin mutații, si nu sint în dependență directă 


de caracterul acțiunii mediului extern. 

Cu toate că astfel de încercări de a defini gena nu au fost lip- 
site de limitări şi de interpretări eronate, totuşi ele au meritul 
de a fi deschis calea către noi cercetări în acest domeniu. Proce- 
sul eredității s-a dovedit a fi din ce în ce mai complex. Odată cu 
progresul cunoştinţelor despre structura si funcţiile materiei vii, no- 
tiunea de genă a suferit modificări asemănătoare cu noţiunea de atom. 
După cum concepția despre atomul indivizibil a fost înlocuită cu 
modelul lui Niels despre atomul compus dintr-un nucleu și un în- 
velis eleotronic, în mod asemănător a evoluat şi noțiunea. de genă, 
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şi anume de la gena corpusculară la gena funcţională, de la gena 
indivizibilă la gena divizibilă. Aceasta a fost posibil datorită noilor 
metode de investigaţie puse la indemina cercetătorilor. 

Microscopia electronică a lărgit mult cunoștințele de morfo- 
logie, pátrunzind în structura intimă a celulei. Pe de altă parte bio- 
chimia, descifrind compoziția chimică a diferitelor structuri mor- 
fologice ale celulei, a permis citologiei şi radiochimiei să stabilească 
legături între diferitele structuri si rolul lor în procesul ereditar. 
Toate acestea au făcut ca vechile definiţii ale conceptului de genă să 
sufere restructurări radicale, 

Cind gena se defineşte ca unitate de funcţie, aceasta înseamnă 
că în urma mutaţiei genei respective apare un oarecare efect feno- 
tipic determinat, legat de acţiunea genei respective. În ce măsură ac- 
ţiunea genei este legată nemijlocit de fenotipul obţinut este о pro- 
blemă discutabilă, deoarece nimeni nu cunoaşte care este acţiunea 
primară a genei. Faptul că atunci cînd gena mutează dă o serie de 
alele si majoritatea din ele afeotează aceeaşi parte a fenotipului (ca- 
zul alelelor multiple), poate să ducă adesea la concluzia că toate 
genele alele acţionează în dirijarea aceleiași laturi a metabolismului. 
Modificarea unor caractere cantitative nu este întotdeauna rezulta- 
tul acţiunii unei singure gene sau a unor modificari simple în ac- 
țiunea genei. Gena, ca și un ferment, poate să-şi modifice acţiunea sa 
din cauza unor modificări calitative. 

Gena ca unitate de funcție ocupă un fragment cromozomal mult 
mai lung decât genele definite ca unitate de mutație sau de crossing- 
over. O unitate de funcţie este formată din mai multe sute de uni- 
тїн structurale, fiecare din acestea putînd suferi mutații şi recom- 
binări în mod repetat (M.M. Green si K. C. Green, 1949; J.A. Ro- 
per, 1950; G. Pontecorvo, 1954). 

Cît priveşte gena ca unitate de mutație, nu este exclusă posibi- 
litatea ca în fiecare genă să existe o serie de centre active, care se 
pot schimba (muteazá) independent unul de altul. Gena apare ca О 
unitate complexă, care include multe elemente specifice, capabile sa 
muteze independent, cu toate că tot sistemul funcționează са о uni- 
tate (de exemplu alelismul multiplu). 

În locul conceptului despre genă ca 
singover, ca o formaţie fizică discretă, У [се 
limite precise, gena a fost definită ca un bloc format din „sul ЕС 
sau ,pseudoalele*, care se divid prin crossingover. Gena apare as 
la nivelul cromozomului ca o zonă care nu are limite precise $i Саге 


unitate indivizibilă la cros- 
localizată în cromozomi cu 
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trece treptat în gena următoare. Între unităţile care constituie ,blo- 
cul informaţional“ este o apropiere funcţională ў o interdependență 
în determinarea fenotipului, 


6.13. CE SE INTELEGE PRIN GENĂ IN CONCEPŢIA GENETICII 
MOLECULARE ? 


Gena a fost şi încă mai este una din cele mai interesante, pa- 
sionante şi controversate noțiuni din biologie. Formularea unor defi- 
niții despre genă, într-o perioadă cu încă multe necunoscute privind 
activitatea vitală a organismelor, trebuie considerată nu numai ca 
un act de iniţiativă şi curaj cît și un stimulent pentnu cercetările 
ulterioare. à 

Cu toate că noţiunea de genă a apărut în anul 1911, numai în 
ultimul timp conținutul acestei noțiuni s-a precizat și clarificat. 
Aceasta se datorește mai ales faptului că s-a putut face o analiză 
genetică mult mai fină prin folosirea ca test, în cercetările genetice, 
a bacteriilor gi virusurilor, precum şi a unor metode moderne cum 
sînt microscopia electronică, ultracentrifugarea, electroforeza, cro- 
matografia s.a. În felul acesta s-a ajuns la concluzia că gena este o 

` unitate a materialului genetic mult mai complexă decît se bănuia, саге 
prezintă subdiviziuni, încît se poate vorbi în prezent de mutații si 
recombinări în cadrul unei gene (intragenice). Studiile de genetică 
moleculară au permis elaborarea unei concepţii mai aprofundate și 
mai clare a noțiunii de genă. 

În ce priveşte structura genei, F. Crick a emis, în anul 1958, 
ipoteza că secvenţa nucleotidelor în ADN determină secvenţa amino- 
acizilor în catena polipeptidică. Între cele două tipuri de mole- 
cule — ADN si proteine — este o coliniaritate, adică unei modifi- 
сагі a secventei nucleotidelor îi corespunde о modificare a secvenţei 
aminoacizilor. . | 

Corespondenţa dintre structura ADN $ a proteinelor s-a des- 
coperit pe baza studiului recombinărilor genetice ce au apărut la bac- 
terii si bacteriofagi. Pentru stabilirea corespondenței dintre ordinea 
nucleotidelor si ordinea aminoacizilor, era necesar să se cunoască 
я la proteine ordinea aminoacizilor, Aceasta s-a efeotuat la mai 
multe tipuri de proteine. : 

‚‚ S-a demonstrat cá modificarea unei singure perechi de nucleo- 
tide în ADN determină apariţia unor mutații, care se manifestă prin 
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Fig. 6.24. Harta genei A de la triptofansintetaza. 


formarea de proteine mutante, în саге se schimbă un singur ami 
noacid. 

Deoarece dispoziţia genelor — respectiv a nucleotidelor în ADN 
— şi aminoacizilor în lanțul polipeptidic au un caracter liniar s-a 
emis ipoteza că fiecare aminoacid este controlar de o regiune spe- 
cifică a genei. Pe baza mai multor cercetări s-a reuşit să se alcátu- - 
iască chiar hanta unei gene, de exemplu a genei A de la triptofan- 
sintetaza, care are o lungime de circa 4,2 mnităţi de recombinare. 
Prin compararea dispoziţiei locusurilor în care se produc mutații, cu 
poziţia aminoacizilor modificaţi în proteinele A mutante, se remarcă 
existența fenomenului coliniarității (fig. 6.24). 

Din examinarea unor astfel de hărţi. ale unor gene se desprind 
cîteva concluzii remarcabile (J.D. Watson, 1970): 

— în cadrul unei gene există un mare număr de locusuri în 
care se produc mutații (locusuri mutabile); 

— hărțile genetice sint liniare, ceea ce sugerează cà gena în- 
suşi are o structură liniară; 

— cele mai multe mutații constau în modificări la nivelul unui 
singur locus mutabil, Genele care contin asemenea mutații pot reveni 
la structura genei sălbatice (originală), prin apariţia unei retromu- 
taţii, adică unei a doua mutații în același locus în care s-a produs. 
$i prima; 

— alte mutații provoacă pierderea (eie unui grup mai mult 
sau mai puţin întins de locusuri mutabile adiacente pe harta ge- 
netică. 

Din cele arătate rezultă evident că la ora actuală gena nu mai 
poate fi considerată, așa cum presupunea genetica clasică, ca o triplă 
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unitate: de funcţie, de mutație și de recombinare. Gena în concep- 
tia aotuală — în concepţia geneticii moleculare — este definită ca 
o porțiune a macromoleculei de ADN (sau ARN viral, în cazul unor 
virusuri) f ormată dintr-o secvență. anumită de nucleotide, care ac- 
ționează ca o unitate funcţională si care conţine informaţia genetică 
“corespunzătoare unui anumit caracter ereditar. Această informatie 
se referă la determinarea, prin intermediul sintezei unei matrițe 
ARN-m, a succesiunii aminoacizilor dintr-un lanţ polipeptidic; sin- 
teza unui anumit ARN-t sau ARN-r; controlul activității altor gene. 
Deci, gena se exteriorizează nu numai prin informaţia genetică, ma- 
terializată în sinteza unui anumit tip de proteină, ci are si funcţia de 
a controla activitatea altor gene. 

Gena, astfel definită, este alcătuită dintr-un mare număr de 
locusuri potenţial mutabile. Pot să apară mutații prin schimbarea 
oricăreia din cele cîteva sute şi mii de nucleotide care o alcătuiesc. 
Pot exista foarte multe mutații ale unei aceleiaşi gene, unele cu efect 
asemănător, mutații care pot fi localizate diferit în interiorul ge- 
nei. Aşa a apărut și noțiunea, de muton, adică unitatea de mutație 
a genei; cea mai mică unitate a genei care poate suferi mutații inde- 
pendente. Mutonul corespunde ca márime unei nucleotide din mo- 
lecula de ADN. х 

Deoarece gena este formată din mai multe locusuri dispuse. 
liniar într-o anumită ordine, între locusurile respective poate avea 
loc fenomenul de recombinare genetică prin crossingover. U.H. 
Henning şi C. Yanofsky (1962) afirmă că cea mai mică unitate 
înterschimbabilă din cadrul unei gene, care poate fi separată prin 
crossingover, este nucleotida. О astfel de unitate. schimbabilă, însă 
indivizibilă prin recombinarea intragenicà între structuri inlánguite 
omogene, a fost numită recon. Reconul, în acest caz, ar reprezenta 
zero absolut al geneticii. Peste această valoare este inutil să se 
aştepte mutații mai apropiate, pentru că astfel de mutații nu mai 
pot fi puse în evidență prin recombinare. 

Una din marile realizări ale geneticii o constituie izolarea 
unor gene bacteriene, pentru prima oară în anul 1969 la Univer- 
sitatea Harvard (SUA). Un an mai tirziu, С, Khorana, de origine 
indiană, a realizat, tot în SUA, sinteza artificială a unei gene de 
la drojdia de bere, о genă relativ mică formată dintr-o secvența 
de 77 de nucleotide. р 

Cercetările ulterioare pentru sinteza altor gene, în special de 
la plantele și animalele superioare, s-au soldat cu succese. Astfel, 

în anul 1975, s-a sintetizat de către geneticianul A. Efstradiatis $i 
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col, tot la Universitatea din Harvard, sinteza genelor care inter- 
vin in producerea hemoglobinei la iepure, iar in 1976 s-a sintetizat 
artificial prima genă umană. 

De îndată се s-a reușit sinteza artificială a primelor gene s-a 
pus și problema transferului de gene de-la o specie la alta. Prima 
experiență de acest fel s-a făcut în anul 1971 de C. R. Mervil si 
col. Într-o cultură de celule umane, provenite de la un bolnav de 
galactozemie — boală manifestată prin acumularea zahărului, ga- 
lactoza — s-au transferat gene de la o cultură sănătoasă, capabile 
să determine sinteza enzimei care metabolizează galactoza. Astfel 
de gene au fost transportate în celulele umane cu ajutorul unor 
virusuri inofensive. Ca urmare, celulele umane au început să folo- 
sească galactoza din mediu. 

__. Aşadar, conturarea noțiunii de genă, sinteza artificială a gene- 
lor şi transferul de gene sînt probleme mu numai cu importanţă 
teoretică, ci şi cu multe implicații practice. Sinteza artificiali а 
genelor va crea posibilitatea tratării într-o manieră complet nouă а 
unor maladii ereditare се apar la om și la animale. Sintetizarea 
unor gene cu efectul dorit şi introducerea! lor în celulele plantelor 
cultivate şi animalelor domestice ar face posibilă crearea de soiuri 
de plante şi rase de animale mai sănătoase şi mai productive. 
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CAPITOLUL VII 


EREDITATEA ȘI VARIABILITATEA IN REPRODUCEREA 
ŞI ÎNCRUCIŞAREA ORGANISMELOR 


7.1. CUM SE MANIFESTĂ EREDITATEA SI VARIABILITATEA 
А ÎN REPRODUCEREA ASEXUATĂ ? 


Reproducerea asexuatá este o formă primitivă caracteristică, 
în general, organismelor cu o organizare mai simplă (unicelulare), 
însă nu este exclusă nici la ființele cu o organizare superioară 
(pluricelulare). Reproducerea asexuată se realizează pe seama unei 
«celule sau a unui individ de la care se detașează diferite porţiuni 
sau anumite organe specializate, capabile să dea naștere la noi in- 
«divizi. 

Reproducerea asexuată se clasifică astfel: 

— Reproducere amictică, întîlnită la organisme inferioare care 
au prezintă diferențieri sexuale si la care noii indivizi apar prin 
sciziparitate la protofite (hifele de Penicilium, bacterii, alge si la 
protozoare), prin Înmugurire la drojdii etc. 

— Reproducere vegetativă intilnitá la plante superioare, la 
care noii indivizi iau nagtere din organe vegetative ale plantei sau 
din părţi ale acestora, cum sînt: bulbi (ceapă, lalea, crin etc.), tu- 
berculi (cartof, topinambur), rizomi (pir), stoloni (trifoi alb, căp- 
gun), porțiuni vegetative de tulpină, rădăcină și frunză. 

— Reproducere apomiotică, formă de reproducere asexuată 
“care are toate caracteristicile interne pentru o reproducere sexuată, 
dar la care nu are loc procesul de fecundare а gameţilor. Fenome- 
nul se mai numeşte si apomixie și poate fi de mai multe feluri: 
Partenogeneză, cînd un individ ia naştere dintr-o oosferá sau ovulă 


. nefecundatá; apogamie, cînd embrionul se formează din una. din 


cele două sinergide $1 trei antipode nefecundate (nuclei ai sacului 
embrionar). 

— Reproducerea prin spori, întîlnită atit la plante inferioare 
«it şi la cele superioare, se face cu ajutorul unor celule specializate, 
numite spori sau zoospori (prevăzuţi cu flageli). Sporii se formează 
mai ales la plantele de uscat, în timp ce zoosporii sînt caracteris- 
tici algelor si unor ciuperci care se înmulțesc în medii cu umiditate 
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ridicată, Acest mod de reproducere constituie forma de legătură 
dintre reproducerea asexuată şi cea sexuată. 

Organismele inferioare si cele superioare саге rezultă prin re- 
producere asexuată sint descendenţii unui singur părinte. Din 
această cauză, organismele rezultate de la un .părinte sînt identice 
genetic între ele și cu părintele comun, atîta timp cît nu араг 
mutati. K.A. Timiriazev a numit această formă de transmitere a 
caracterelor ereditare la descendenţi, ereditate simplă. Totalitatea 
descendenților obţinuţi prin reproducere asexuată, care provin de 
la același organism sau de la aceeași celulă, formează o clonă. De 
aceea, în practica selecției, pentru a păstra aceeași bază ereditară, 
se foloseşte repro еа asexuată. : 

Ereditatea simpli prin reproducerea asexuată prezintă o im- 
portanță remarcabilă pentru practica agricolă, pentru că multe 
plamne de culwră se reproduc pe cale vegetativa (prin butagi, mar- 
cote, tuberculi,. bulbi, prin altoire etc.). Noii indivizi obţinuţi pe 
cale asexuată continuă în dezvoltarea lor etapa în care se găseau 
pe organismul matern, înainte de a fi detaşaţi. Prin reproducere 
asexuată, ereditatea descendenților, care derivă de la un singur pä- 
rinte, devine din generaţie în generație tot mai conservativa, dacă 
şi condiţiile de mediu rămîn relativ constante. 

Imdivizii unei clone fiind identici din punot de vedere genetic, 
întreaga variabilitate din interiorul clonei respeotive va. fi datorată 
modificaţiilor (unor variagiuni neereditare). 

Ereditatea simplă nu posedă întotdeauna un conservatism ere- 
ditar absolut. De pildă, altoii care provin de la puieţi tineri dau 
clone mai variabile decit altoi luaţi de la pomi maturi și de la 
soiuri mai vechi în cultură. O variabilitate şi mai accentuată se 
constată cînd altoii provin de la ршен tineri şi hibrizi. Prin ur- 
mare, conservatismul eredității simple, la descendența vegetativă, 
depinde si de conservatismul eredității plantei materne inițiale. 
Un exemplu de variabilitate, caracteristic reproducerii vegetative, 
este variația mugurală, frecventă la multe plante cultivate. Aceasta 
are o amplitudine destul de mare: unele variaţii mugurale afectează 
lăstari întregi, altele părți de lăstari sau chiar numai muguri izolaţi. 
Deoarece prin folosirea la reproducere a unor astfel de pee ȘI 
organe modificate se obțin. organisme diferite ereditar de ascendenți 
(asemănătoare variațiilor mugurale), fenomenul a fost numit mutație 
somatică. j : 
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7.2. CUM SE MANIFESTA EREDITATEA SI VARIABILITATEA 
IN REPRODUCEREA SEXUATA ? 


Reproducerea sexuată constă în formarea de indivizi noi care 
iau naștere în urma unui proces de fuziune (fecundare) a doi ga- 
тең (celule sexuale) de sexe diferite. Cei doi gameţi care se unesc, 
pentru a forma un zigot, pot fi diferiți sau adentici între ei din 
punct de vedere genetic, rezultind astfel indivizi heterozigoti sau 
homozigoti. Gametul mascul se numeşte spermatie sau anterozoid 
la plante gi spermatozoid la animale. Gametul femel se numeşte 
oci feni la plante si ovulă la animale. 

Organismele care produc gameţi de ambele sexe ре același in- 
divid se numesc, hermafrodite sau monoice, iar cele care produc 
cîte un sex pe indivizi diferiți se numesc wnisexuate. Hermafrodi- 
wsmul este răspîndit la plante si constituie o excepţie la animale. 

La organismele hermafrodite, fecundarea se poate produce in- 
we gameyi formaţi pe un singur individ, cînd se numește autofecun- 
dare. Modul de reproducere a organismelor prin autofecundare se 
numeşte autogamie. Cind fecundarea are loc între gameti formaţi 
pe indivizi diferiți, fenomenul se numeşte fecundare străină. Re- 
producerea organismelor prin fecundare străină se mumește alo- 
gamie. 

Apariţia sexelor şi a reproducerii sexuate au o importanţă re- 
marcabilă în procesul de evoluţie, deoarece produc o mai mare varia- 
bilitate ereditară decît reproducerea asexuată. 

Prin reproducerea sexuată se îmbogățește continuu baza eredi- 
tară a organismelor, mai ales atunci cînd gameţii telor două sexe 
se deosebesc între ei din punct de vedere ereditar (dacă aparțin la 
soiuri, rase, specii sau chiar genuri diferite). 

i Eredi la reproducerea sexuată poate fi: simplă, cînd zi- 
gotul rezultă din fecundarea a doi gameti proveniţi de la un singur 
individ (la fecundarea autogamă); complexă sau dublă cînd zigo- 
tul rezultă din fecundarea a doi gameti proveniți de la doi indivizi 
diferiți (la alogamie). à 

reditatea simplă nu îmbogățește ereditatea organismelor res- 
pective şi nu facilitează variabilitatea ereditară a acestora în aşa mä- 
sură са ereditatea complexă. 

După formele de manifestare, ereditatea complexă poate fi: 

Ereditate mixtă sau în mozaic, cînd la acelaşi hibrid sau chiar 
organ al hibridului caracteristicile ambilor părinţi. Așa sînt 
animalele bălțate rezultate prin inomuoigarea raselor de culoare albă 
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cu rase de culoare meagră sau roșie sau florile pestrite ale hibridu- 
lui obţinut din genitori de culori diferite. 

Ereditate contopitá, cind la hibrid apar caractere intermediare 
părinţilor. Este tipul de ereditate cel mai des întîlnit în natură şi în 
practica ameliorării plantelor $1 animalelor. Caracterele intermediare 
nu sînt rezultatul unui amestec mecanic de caractere părintești, ci 
o combinare a acestora dind naștere unor caractere cu totul noi. 

Ereditate care: se exclude reciproc, cînd hibridul se aseamănă 
în privința unor caractere numai cu unul din părinți, caracterele 
celuifalt fiind excluse. Această excludere poate fi definitivă sau tem- 
porară, funcție de care apar două tipuri de ereditate. 

— Ereditate cu excludere definitivă sau millardeism, cînd toti 
hibrizii din generaţiile F,, Ез, F, etc. manifestă numai caracterele 
unuia dintre părinţi, de obicei a celui matern, ereditatea celuilalt 
fiind absorbita. 

— Ereditate cu excludere temporară sau mendelism, cînd în 
F, apare dominanţa unui părinte iar în generaţiile Е,, Fa etc. rea- 
par caracterele ambilor părinți datorită fenomenului de segregare. 

Reproducerea sexuată alogamă este o formă superioară repro- 
ducenii autogame. ! 

Autofecundarea repetată, care facilitează fecundarea între 
gamei asemănători, formaţi pe acelaşi organism, duce la obţinerea 
de érganisme homozigote. Fecundarea străină, dincontră, menţine 
şi mărește heterozigotia organismelor. Ў 

, , Autofecundarea de durată la plante (în special а сеје alogame) 
„Și, imperecherile înrudite la animale sînt dăunătoare organismelor 
din punct:de vedere biologic. Rezultatele negative constau în re- 
ducerea vitalităţii, în scăderea fertilităţii. si apariţia de monstruo- 
zitàg. E 

Pe baza unor astfel de constatări, Ch. Darwin, cu peste 100 
de ani în urmă, a conchis în mod just că utilitatea biologică a 
incrucișării și mocivitatea autofecundării sint legi ale naturii vii. 


7.3, CE SINT LINIILE PURE ? 


Li 
„La teproducerea autogamă, datorită structurii genetice iden- 
tice a celor doi gameți, rezultă organisme homozigote care, spre 
deosebire de cele heterozigote, vor da naştere la descendenţi ase- 
mănători cu părinţii. Descendenții autogami au o ereditate simplă. 
De aceea soiurile de plante autogame, cum sînt grâul, orzul, ovăzul, 


! 
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orezul, fasolea, soia, mazărea ş.a. au o mare continuitate si stabili- 
tate genetică. ; flat 

Faptul că descendenţii homozigoti ai plantelor autogame au o 
aga de mare stabilitate, a făcut pe cercetătorul danez W. Johannsen, 
care s-a ocupat cu comportarea genetică a speciilor autogame, să 
introducă, în anul 1903, noţiunea de linie pură. La început, W. Jo- 
bannsen a înţeles prin linie pură descendența unui singur individ 
absolut autogam, adică homozigot. Azi prin linie pură se înţelege un 
grup de indivizi identici genotipic, rezultați din autofecundarea unui 
organism homozigot. În interiorul unei linii pure nu există variaţii 
genotipice, întreaga variabilitate fiind datorată modificaţiilor. 

Menţionăm că în natură nu sint linii pure ca unități biologice 
din cauza intervenţiei mutaţiilor și a fecundării străine accidentale, 
care produc variaţii ereditare. Liniile pure se găsesc în cadrul popu- 
lagilor. La speciile autogame, populaţiile reprezintă un amestec de 
mai multe lini pure, homozigote. 

W, Jobannsen, efeoruind selecție în cadrul unor linii pure de 
fasole, a ajuns la concluzia că selecția în cadrul liniei pure nu este 
eficientă. deoarece Паше pure, fiind homozigote, au o structură ge- 
netică stabilă şi, ca atare, nu este posibilă obţinerea unor caractere 
deosebite de cele existente. În felul acesta W> Johannsen a elimi- 
nat orice posibilitate de modificare în descendență a liniilor. pure 
şi a tras concluzia, că selecția este eficientă numai în cadrul'unei 
populații. 

Observațiile făcute de W. Johannsen cu privire la stabilitatea 
descendenților homozigoți (linii pure) au о mare importanță prac- 
tic. În ameliorare se dă o importanța deosebită creării pe cale arti- 
ficială a liniilor pure atît. la plante autogame, dar тпай ales la plante 
alogame. í : 

Obţinerea de linii pure din plante autogame presupune o ale- 
gere repetată, pornind de la o singură plantă şi reținerea în des- 
cendenţă a acelor indivizi care posedă caracterele $ însuşirile stabi- 
lite inițial. 

„Forţind plantele âlogame să se polenizeze cu polen propriu 
(adică să se consanguinizeze) se obțin linii consanguinizate care se 
caracterizează printr-o mare uniformitate şi stabilitate. 

Uniformitatea liniilor pure, valoarea lor genetică și economică, 
precum și constanta caracterelor si însuşirilor, au dus la elaborarea 
metodei. de selecţie individuală în vederea obținerii lor din diferite 
populaga. У 


224 


Scanned with CamScanner 


7.4. CARE ESTE CONTRIBUTIA GAMETULUI FEMEL 
SI A GAMETULUI MASCUL 
LA REALIZAREA FENOTIPULUI UNUI ORGANISM ? 


În general, în timpul procesului de fecundare are loc o asimi- 
lare reciprocă între celula sexuală femelă și cea masculi, Ca și alt 
proces vital din organism, și fecundarea se caracterizează printr-un 
metabolism între cei doi gameţi de sexe diferite, ceea ce face posi- 
bilă contopirea Într-un singur organism a caracteristicilor ereditare 
aduse de fiecare gamet în procesul fecundării sau prevalarea in 
mod unilateral a unora dintre ei. 

De cele mai multe ori, cei doi gameti care fecundează se ma- 
nifestă echipotential din punct de vedere ereditar asupra organis- 
mului rezultat, care posedă atit caractere aduse de gametul femel 
cît şi caractere aduse de gametul mascul. : 

Multe observaţii arată influența preponderentă a gametului 
femel asupra descendenților obținuți. Acest fenomen se explică 
astfel: : Е 

— În procesul de fecundare cei doi gameţi participă în mod 
egal din punct de vedere al materialului nuclear, dar foarte inegal 
în ceea ce priveşte. materialul nenuclear. De aceea, citoplasma zigo- 
tului provine. aproape în întregime de la partenerul matern. Dacă 
în citoplasmă se găsesc. corpusculi cu rol ereditar, ei pot fi trans- 
migi de-a lungul generaţiilor cu precădere pe linie maternă. 

- — La, unele plante si animale superioare, zigotul începe să 
se dividă imediat după fecundare, dînd naștere embrionului încă 
în timpul cînd se află pe organismul matern. Astfel, la mamifere 
fetusul poate fi influențat în dezvoltarea lui intrauterină de către 
specificitatea organismului matern. 

— La plante, influenţa endospermului, care conține substanţe- 
le de rezervă ale embrionului, este mai puternică pe linie maternă de- 
oarece celulele triploide din care este format posedă două garnituri 
de cromozomi de origine maternă și numai o garnitură adusă de 
polen, 

— Tot la plante apare fenomenul de apomictie, cînd embrionul 
are același genom ca și planta mamă deoarece nu a avut loc pro- 
cesul de fecundare — de unire a bazelor genetice a celor doi ga- 
шер, | 

În unele situaţii, mai rare, gametul mascul exercită influențe 
preponderente la descendenţi. Iară cîteva din aceste fenomene: 
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Xenia. Reprezintă schimbări de culoare, formă, volum, com- 
poziţie chimică etc. care apar, în caracterele endospermului plantei 
mamă, chiar în anul hibridării, datorită acţiunii genetice a sperma- 
tiei mascule asupra endospermului plantei mamă. Xenia este frec- 
venti la porumb, cînd, de exemplu, pe ştiuleți cu boabe galbene 
apar izolat şi boabe de culoare albă, roşie, violetă etc. datorită 
influenţei polenului străin. 

Dacă porumbul zaharat, cu boabe zbírcite, se polenizează cu 
amestec de polen propriu si de la un soi de porumb cu boabe ne- 
tede, se obțin ştiuleţi care, pe lingă boabe zbírcite zaharate, au si 
boabe netede făinoase. Fenomenul de xenie indică originea hibridă 
a ştiuletului, însă lipsa xeniei nu este o garanție a purității. 

Metaxenia. Apare cînd influența gametului mascul se exercită 
nu numai asupra oosferei ci si asupra ovarului si învelişurilor lui, 
adică asupra, fructului întreg. Metaxenia este denumită și xenie de 
ordinul doi. Fenomenul amintit a fost observat la curmal (Nixon, 
1928, și Swingle, 1931), la măr (Nebel și Kerstsz, 1934), la păr 
(Miatcovscbi, 1940), la piersic și pepenele galben (Miciwrin) etc. 
De pildă, pepenele galben polenizat cu amestec de polen de pepene 
verde a e a fructe a căror coajă în interior era galbenă și moale, 
iar la exterior era de culoare verde închis, lucioasă şi tare. 

Pentru explicarea genetică a metaxeniei s:a emis părerea că, în 
timpul fecundănii, țesuturile organului de reproducere matern asi- 
milează substanțele care vin împreună cu gameţii masculi, astfel că 
întregul organ de reproducere femel este „fecundat“ de celulele 
sexuale paterne. 

Polenul ca mentor. Fenomen constatat de ]. V. Miciurin la 


unele soiuri de măr partenocarpice (fără seminţe) la care, cu toate - 


că nu are loc fenomenul de fecundare propriu-zis, ovarul şi регісаг- 
pul manifestă unele caractere. ale soiului care a polenizat floarea 
respectivă. În acest caz polenul stimulator are rol de mentor. 
Telegonia se referă la unele cazuri cînd influenţa genetică a 
primului genitor mascul, prin spermatozoizi sau polen, se resimte 
$i asupra descendenţei ulterioare obţinută cu un alt genitor mascul. 
Se presupune că elementele reproducătoare mascule au un efect pre- 
lungit asupra organelor de reproducere femele. Fenomenul telego- 
niei este destul de rar întîlnit în natură. A 
La nivelul cunoștințelor actuale despre natura chimică $i 
funcţiile materialului genetic, telegonia, polenul-mentor și metaxe- 
nia se pare a avea următorul mecanism genetico-metabolic probabil: 
spermatozoizii şi grăunciorii de polen: conțin ADN, care este pur- 
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tătorul informaţiei genetice a organismului mascul. Ajuns ín orga- 
nismul matern, ADN-ul exogen este asimilat de unele țesuturi ger- 
minale, după felul cum are loc fenomenul transformaţiei la bacterii, 
wansferind astfel informaţia genetică proprie la țesuturile înconjură- 
toare. ADN-ul asimilat, cu toate că nu se integrează în aparatul 
cromozomic, modifică totuşi metabolismul ţesuturilor în cauză. 


7.5. CE SE ÎNŢELEGE PRIN SELECTIVITATE 

ÎN PROCESUL FECUNDĂRII ȘI CE SEMNIFICAŢIE GENETICĂ 

ARE ACEST FENOMEN ? 

La toate organismele vii, unui gamet femel îi corespunde un 
număr apreciabil de gameţi masculi. Din aceştia o parte ajung în 
aceeași situație favorabilă pentru a fecunda oosfera sau оуша. Cu 
toate acestea, fecundarea se face numai cu un singur gamet mascul, 
cu cel „ales“ de gametul femel. Această alegere preferențială nu tre- 
buie înţeleasă în sens antropomorfic, ci în sensul unei interacțiuni 
de ordin biologic și chiar genetic care se realizează între organisme- 
le femele și masoule, între gametul mascul si organele sexuale fe- 
mele şi, în'ultimă instanţă, între gametul femel şi cel mascul. 

Ср. Darwin a fost primul care a semnalat acest proces la 
plante şi a arătat de la început că selectivitatea apare ca o necesi- 
tate а legii utilității încrucișării. Dacă nu ar fi această capacitate 
selectivă, atunci, plantele și animalele nu ar putea trage foloase în 
urma fecundării încrucişate. La plante, pentru fecundarea oosferei, 
este nevoie de polen străin, dar nu de orice fel. Floarea distinge 
polenul propriu de polenul aceluiași soi, care are aceeași ereditate, 
dar. care provine de la alte plante, datorită sensibilităţii extraordi- 
nare a gamcţilor. Toate acestea, arată Ch. Darwin, sînt rezultatul 
unei adaptări a organismului prin selecţie naturală. 

Selectivitatea plamelor în procesul fecundării este condiţionată 
de originea: soiului, de condiţiile de viaţă şi de conservatismul ere- 
алаи lor. 

Funcţiile selective în procesul fecundării sînt determinate în 
mare măsură de mortofiziologia stigmatului si a stilului. Între po- 
len si pistil sînt deosebiri în ceea ce priveşte pH-ul, conţinutul în 
aminoacizi, in aldehide, Spre deosebire de pistil, polenul conţine 
numeroşi fermenţi, vitamine, auxine etc, În țesuturile unde se găsesc 
tuburile polenice au loc fenomene de sinteză care duc la o creștere 
a conținutului în amidon, dizaharide etc. În acelaşi timp, în pesu- 
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turile în care nu au ajuns încă tuburile polenice se produc procese 
de reducere а hidrocarbonaţilor şi proteinelor ріпа la monozaharide, 
respectiv la aminoacizi, substanţe care ajută la creşterea tuburilor 
polenice. — К OLG : 

O premisă importantă a selecuvitájii este eterogenitatea pole- 
nului şi a oosferelor. Uneori se înregistrează eterogenitate chiar la 
polenul aceleiași flori, care se manifestă prin deosebiri privind pH-ul, 
punctul izoelectric, conţinutul în aminoacizi, în compuși sulfhidrici, 
peroxidaze, citócromoxidaze etc. 

Interacyunea dintre grăunciorii de polen constituie unul din 
aspectele fiziologice importante ale fecundării selective la plante. 
Experiențele făcute de R, Savelii şi C. Caruso la tutun, de L. С. 
Ariutiunova şi С. I. Guleanov la bumbac și de alţi biologi, au de- 
monstrat că între grăunciorii de polen de pe același stigmat are 
loc o stimulare reciprocă. În timpul germinănii, grăunciorii de po- 
len secretă anumite substanţe al căror chimism diferă în funcţie de 
provenienţă. 

Сіпа se: face polenizare cu amestec de polen, provenit de la 
diferite soiuri sau specii, se observă o influență reciprocă între 
grăunciorii de polen, care poate duce la favorizarea fecundării. 

Pe baza acestor cercetări, s-au emis cîteva ipoteze prin care 
se explică manifestarea selectivității la fecundarea plantelor auto- 
game. 

Conform unei ipoteze, la plantele autogame efectul nociv al 
autofecundănii îndelungate este înlăturat, deoarece, din cînd în cînd, 
are loc polenizarea încrucişată, chiar și la plantele cleistogame. 
Unii biologi explică același fenomen prin acţiunea mentorială a 
amestecului de polen eterogen în autopolenizare. 

Conform altei.ipoteze, la plantele autogame s-ar produce o 
anumită diferenţiere a. elementelor sexuale și în primul rînd a po- 
lenului, sub acţiunea factorilor climatici, edafici, biocenologici etc. 
În felul acesta, vitalitatea poate fi mărită fără concursul polenu- 
lui eterogen. ` 

În cazul fecundării selective se moștenesc, de regulă, caracte- 
risticile materne. Utilitatea biologică a însuşirilor care se mogtenesc 
poate să coincidă sau nu cu utilitatea lor economică. De exemplu, 
procentul ridicat de zahăr la sfeclă, procentul mare de ulei la 
plantele oleaginoase, florile involte, None la porc etc. sînt 
caracteristici utile pensru om şi neutile din punct de vedere biolo- 
Bic pentru organismele respective. Astfel de caraoteristici s-ar pier- 
de dacă s-ar satisface utilitatea biologică a seleotivității şi ar în- 
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сега selecţia. Uneori, «utilitatea însușirilor care se тоўепеѕс în ca- 
zul fecundării selective poate să coincidă cu cca economică. De pil- 
dă, prin asigurarea unei polenizări libere se realizează la unele 
plante rezistența la ger, o înfrățire puternică, mărirea producţiei, 
mărirea calității produselor etc. (îndeosebi la plantele alogame). 

Problema selectivitàgii polenului la fecundare, pe lîngă impor- 
tanta ei teoretică, are astfel si o mare importanță practica în 
munca de ameliorare și producere de seminţe la plantele agri- 


cole. 


‚7.6. CARE SINT EFECTELE CONSANGUINIZĂRII LA PLANTE 
ȘI CUM SE EXPLICĂ DIN PUNCT DE VEDERE GENETIC ? 


Prin consanguinizare la plante se înţelege înmulţirea prin auto- 
fecundare forțată a plantelor alogame hermafrodite sau monoice, 
sau prin încrucișare între indivizi apropiat înrudiţi, la plantele 
dioice. 

Principalele efecte ale 'consanguinizării la plante sînt urmă- 
toarele: 

1. Desfacerea populaţiei în biotipurile componente ca urmare a 
segregării. Plantele alogame, deoarece sînt avizate la polenizare 
străină, au totdeauna o natură heterozigotă. În heterozigot, genele 
recesive nu se manifestă fiind frinate de acţiunea alelelor dominan- 
te. În urma consanguinizării, multe gene recesive ajung în stare 
homozigotă si se manifestă fenotipic. Așa se explică marea. variabili- 
tate fenotipică ce apare la generaţiile plantelor consanguinizate; de 
la plante bolnave, sterile, pipernicite, nerezistente la cădere etc. 
pina la plante care pot fi valorificate din „punct de vedere economic 
sau biologic, adică rezistente la boli, la cădere, la temperaturi ridi- 
cate, cu un numàr mai mare și constant de frunze etc. Primele ge- 
nerap consanguine prezintă. o variabilitate mai mare decît urmă- 
toarele, deoarece dupá o consanguinizare repetată, majoritatea: locu- 
surilor ajung іп stare homozigotá, ceea ce le conferă si o uniformi- 
tate fenotipică, : 

Uniformitatea descendenților -consanguinizaţi este condiționată 
de numärul de generații de consanguinizare şi de numărul de perechi 
de gene alele care determină principalele caractere şi însuşiri. Scá- 
derea gradului de heterozigotie este direct proporţională cu numărul 
de generaţii de consanguinizare și invers proporțională cu numărul 
de locusuri implicate. 
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Pe măsură ce se micşorează starea heterozigotă a factorilor ere- 
ditari se mărește starea homozigotă. Pentru exemplificare, ne refe- 
rim la cazul unei monohibridări (AA x aa): 


% % 


0 
AA хаа heterozi- homozi- 
{ вой goți 
n Aa 100 0 
[m m 
Fe AA Aa aa 50 50 
xx ÎN 
г; AA АА Aa аа аа 25 75 
KC X € d ма 
Fi AA AA AA Aa aa aa aa 12,5 87,5 
ZEA FN NEEN 
F; AA AA AA AA Aa aa aa aa aa 6,25 93,75 


Se observă cá la fiecare generație consanguinizată succesivă se 
reduce cu jumătate numărul heterozigoților, ріпа la aproape de 
zero. În felul acesta se ajunge la o uniformitate a generațiilor, dind 
naştere la linii consanguinizate. În mod practic, după 7—8 gene- 
rati, marea majoritate a indivizilor sînt complet homozigoti, in- 
diferent dacă individul inițial asupra căruia s-a aplicat consangui- 
nizarea a fost heterozigot în 1, 5, 10 sau 15 perechi de alele. 

2. Reducerea vitalității generațiilor consanguine este al doi- 
lea mare efect al consanguinizării, care duce la apariţia fenome- 
nului de depresiune de consangminizare sau „degenerare prin con- 
sanguinizare“. Depresiunea de consanguinizare se manifestă asupra 
capacităţii de creștere si dezvoltare a plantelor. De aceea plantele 
consanguinizate au înălțimea mai mică, producţia de sămînță scă- 
zută, o germinație mai lentă, înflorirea. $ maturarea mai intirziate, 
capacitatea de adaptare redusă etc. la condiţii variate de mediu. 

„Explicarea fenomenului de depresiune în urma consanguinizării 
rezidă în istoria evoluţiei plantelor alogame. Fiind într-o stare 
continuă de heterozigoţie, selecţia naturală a favorizat acumularea 
acelor gene care au fost capabile ca, în stare heterozigotă, să pro- 
ducă fenotipuri utile pentru echilibrul speciei şi a evoluţiei ei. Prin 
autopolenizare, multe gene trec în stare homozigotă, avînd ca re- 
zultat deranjarea echilibrului genelor și în consecință reducerea vi- 
talității plantelor. 

Reducerea. vitalităţii se accentuează pe măsura repetării con~ 
sanguinizării, fiind mai accentuată după prima consanguinizare. În 
generaţiile consanguine următoare, de obicei, efectul depresiunii este 
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mai lent. La un moment dat, nu mai apare nici un efect de depre- 
siune biologică, adică se ajunge la o stabilitate relativă a gradului 
de vitalitate, fenomen numit minimum de consangninizare. Se con- 
sideră că formele care au atins minimum de consanguinizare nu 
mai posedă decît puţine gene recesive dăunătoare vitalităţii. De 
aceea, o continuare а consanguinizării nu mai duce la intensificarea 
efectului depresiv. А T: 

Nu toți descendenții consanguinizați ai unei plante pot atinge 
minimum de consanguinizare. Foarte multe plante sînt aga de sen- 
sibile la consanguinizare încît pier pe parcurs, ajungînd complet 
sterile si neviabile. Formele care au pierit reprezintă organismele la 
Care segregarea a dus la acumularea în același genotip a foarte 
multe gene recesive dăunătoare, în stare homozigotă. Așadar, o 
consanguinizare repetată duce la un fel de „purificare“ a liniilor 
consanguine de gene recesive dăunătoare, care se găsesc în geno- 
mul populației alogame, în stare heterozigotă. Astfel de gene se 
elimină prin formele care pier înainte de a atinge minimum de con- 
sanguinizare. 

Diminuarea vitalităţii sub toate aspectele ei este diferită ca 
intensitate de la o formă la alta. De aceea, în urma consanguini- 
таги, pe lîngă linii cu vitalitate scăzută, apar și linii care manifestă 
unele caracteristici pozitive cum sînt: rezistență sporită la boli și 
dăunători, la secetă, la temperaturi scăzute etc., $i chiar o producţie 
уеретапуа si de semințe foarte puţin alterată. Astfel de linii sint 
izolate si folosite în procesul de ameliorare. 

Liniile consanguinizate stabilizate, care au ajuns deja la un 
minimum de consanguinizare, au totuși o ușoară tendință de dimi- 
nuare a vigurozitigi. Pentru a evita acest efect, în practica produ- 
ceri de sămință la liniile consanguinizate de porumb, са şi la 
ale plante alogame, se aplică metoda SIB, adică încrucișarea soră 
(sister) cu frate (brother). În mod practic, in loc de producere de 
sămință prin consanguinizare se efectueazi o polenizare liberă cu 
polen de la alte plante, care au rezultat de la același știulete. 

În concluzie, prin consanguinizarea plantelor alogame, urmată 
de selecţie, în citeva generaţii, se ajunge la desfacerea populaţiei 
heterozigote iniţiale în mai multe enotipuri homozigote stabile, ceea 
ce duce la o fixare rapidá 3 ue Unele forme homozigote obti- 
пше prezintă interes economic in ameliorarea plantelor datoritá 
cumulámi unor gene favorabile care se găseau în stare heterozigotă 
în organismul inițial. 
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7.7. CARE SINT CONSECINȚELE CONSANGUINIZARII 
LA ANIMALE ȘI CAUZELE LOR ? 


Prin consanguinizare la animale se înțelege împerecherea unor 
indivizi cu grad de rudenie apropiat. După gradul de rudenie, con- 
sanguinizarea poate fi: 

— incest sau consanguinizare strinsá, cînd se împerechează 
rude de gradul I, adică frate X soră, tată X fiică, mamá x 
fiu etc.; 

— consanguinizare apropiată, cînd se împerechează rude de 
gradul II, adica a verilor între ei; 

— consaguinizare moderată, în cazul cînd se împerechează în- 
tre ele rude de gradul III; 

— consanguinizare îndepărtată, cînd se imperecheazá rude de 
gradul IV. 

Consecințele - consanguinizátii la animale. sint determinate, in 
principal, de depresiunea de consanguinizare. Cauza acestui feno- 
men este exteriorizarea unor gene recesive care, іп urma consangui- 
nizării, ajung în stare homozigotă şi se manifestă fenotipic. 


Depresiunea de consanguinizare afectează cu precădere unele 


- caractere legate de capacitatea de reproducție, vitalitate şi alte în- 

sușiri fiziologice cantitative. Dintre acestea menționăm următoarele: 

— Scăderea. fecundității şi а prolificităţii. De exemplu, la pä- 

sări, în generaţia a IV consanguină, fecunditatea a ajuns la 43,10% 
iar ecloziunea la 32,19/s (V. A. Basarabov). 

— Scăderea vitalităţii, care se manifestă prin modificări ale 
funcţiilor fiziologice, prin slăbirea intensității metabolismului, scă- 
derea intensității de creștere şi dezvoltare şi a capacităţii de adap- 
tare. 

— Scăderea capacității de valorificare a branei. m 

— Reducerea capacităţii de producție. De exemplu la păsări, 
în urma unei consanguinizări repetate, s-a ajuns de la o producţie 
de 201 ouă pe an la numai 44 ouă (A, Nordskog si col.). 

— Modificări ale dimensiunilor, greutăţii şi conformaţiei cor- 
porale. 

— Naşteri premature. 

— Incetinirea ritmului de creştere. E 

— Mortalitate ridicată în primele faze ale dezvoltării onto- 
genetice. К 

— Apariția de monstruozităţi si malformații în caz de incest, 
datorită homozigotárii unor gene recesive letale, semiletale sau sub- 


232 


Scanned with CamScanner 


vitale, De exemplu, consanguinizarea la porcine cauzează apariţia 
de indivizi cu hernie inghinală, buză spintecată, hemofilie, organe 
de reproducere incomplet formate etc. La păsări, la majoritatea 
liniilor consanguinizate, apar indivizi cu devieri ale sternului, cap 
plesuv, despicarea cerului gurii, cioc deviat etc. 

Consanguinizarea la animale poate avea și unele efecte pozi- 
tive: 

— Fixarea şi intensificarea unor caractere și însușiri cu efici- 
ență economică. 

— Creşterea capacităţii de transmitere ereditară a reproducă- 
zorilor, care se manifestă prin realizarea unor descendenţi mai ase- 
Tmănărori cu genitorii din care provin. 

Tinind seama de aspectele negative şi pozitive ale consangui- 
nizării la animale, putem conchide cá metoda consanguinizării, apli- 
cată în mod judicios, poare fi folosită în procesul de îmbunătăţire 
a unor rase de animale sau pentru crearea de rase noi. Uneori chiar 
incestul poate fi aplicat în scopuri bine definite, dacă este bine 
dozat si dirijat:raţional. 3 
Efectele împerecherilor înrudite pot fi influențate de următorii 
factori: ; 

— Specia din care fac parte animalele supuse consanguinizárii. 
Speciile mai prolifice și cu un ciclu de reproducție mai scurt ma- 
nifestá mai rapid gi cu o intensitate mai mare efectele consanguini- 
тати. Păsările și porcinele sint speciile cele mai sensibile la împere- 
cherile consanguine, apoi ovinele, cabalinele și taurinele. În aceeaşi 
ordine se manifestă și efectele pozitive ale consanguinizării, ceea ce 
a determinat crearea de linii consanguinizate în scopul creşterii in- 
dustriale a unor specii. 

— Rasa din care fac parte animalele supuse consanguinizării 
determină grade diferite de manifestare a depresiunii de consan- 
guinizare. Rasele cu o ereditate consolidatá:si cu un grad de homo- 
zigoţie mai ridicat manifestă mai repede și cu o intensitate mài mare 
consecințele consanguinizării, 

— Gradul de înrudire a indivizilor care se încrucişează. Cu 
cît gradul de înrudire este mai mare cu atit consecinţele consangui- 
nizári sînt mai evidente, Împerecherea înrudită de up frate X 
soră, tată X, fiică, mamă X fiu, veri primari, veri secundari pro- 
duce o consangüinizare mai lentă, comparativ cu cea mai strinsá 
consanguinizare prin autofecundare la plantele alogame (fig. 7.1). 

— Durata împerecherilor consanguine. Cu cit se repetă de mai 
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Fig. 7.1. Diagrama creşterii heterozigofiei iu cazul diferitelor tipuri de 
consanguinizare la animale. 


multe ori (adică este mai mare), cu atit efectul consanguinizárii este 
mai evident. 

— Constituţia si condiţia de întreținere a animalelor supuse 
consangninizării, De pildă, reproducătorii cu constituţie robusti, 
cu integritate morfofuncțională, lipsiţi de defecte de exterior, vor 
da în descendență produși care se resimt mai puţin de ре: шта 
consanguinizării. Constituția debili, defectele de conformaţie, pre- 
cum și slaba întreținere a animalelor supuse. împerecherilor înrudi- 
te sînt factori. de influență în manifestarea mai rapidă şi mai pro- 
nunţată a efectelor negative ale consanguinizării. 

. rz Condiţiile de mediu, prin factorii climatici, de alimenta- 
ție și îngrijire, au о influenţă puternică asupra manifestării carac- 
terelor și însușirilor favorabile sau nefavorabile ce apar în urma 
consanguinizánii, 

Practicarea îndelungată a imperecherllor înrudite duce, de 
cele mai multe ori; la apariţia de efeote morfofiziologice si econo- 
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id y 
mice negative, Pentru remedierea lor parţială sau totală se reco- 
тапа aplicarea unor metode speciale de creştere, AR a 

— Creşterea animalelor inrudite în condiții de mediu dife- 
rite, pentru a crea o cit de mică diferenţiere biologică între celulele 
sexuale cu o bază ereditară identică sau „înrudită“. i 

"— Asigurarea unor condiții favorabile de creștere și dezvoltare 
a genitorilor si selecpionarea celor mai buni indivizi cu o vitalitate 
ridicată şi care nu au aceleași însușiri negative. 

— Însămînţarea polispermică. . Erit. 

— Alegerea pentru reproducere a celor mai buni indivizi din 
descendența consanguinà. Я , 

Aşadar, în practica de creştere a animalelor, metoda consangui- 
nizării se foloseşte concomitent cu selecția pentru a se crea un echi- 
libru al genofondului. О consanguinizare puternică poate depăși 
acțiunea! selecţiei și, în consecinţă, anihilarea efectului ei. 


7.8. CARE ESTE EFECTUL HETEROZIS LA PLANTE ? 


Este recunoscut faptul că, în populațiile naturale ale multor 
specii de plante, hetenozigoţii sînt superiori homozigotilor privitor 
la vigoare, capacitatea de adaptare, şi de reproducere. Pentru a se 
păstra în populaţii un procent cît mai ridicat de heterozigoţie, există 
în natură diferite mecanisme care împiedică autofecundarea. 

În ameliorarea plantelor se folosesc atît organisme homozigote 
cît şi organisme heterozigote. Superioritatea organismelor heterozi- 
gote este și în acest caz evidentă. De aceea, s-au elaborat procedee 
de creare de organisme heterozigote. Unul dintre acestea este hibri- 
darea, adică unirea pe cale sexuată a două soiuri, linii, specii etc. 
de plante care se deosebesc între ele prin unul sau mai multe carac- 
tere (una sau mai multe gene). Organismele hibride în prima gene- 
гаџе (F,) manifestă adesea o superioritate faţă de formele paren- 
tale, exprimată prin vigurozitate, adaptabilitate, capacitate de pro- 
ductie, rezistență la boli şi dăunători etc. Acest fenomen se numește 
beterozis. 

Heterozisul este un fenomen biologic general, care afectează 
atît caraotere morfologice cît şi anumite însușiri fiziologice. De 
aceea, іп ultimul timp, se admite existenţa a trei tipuri de hete- 
rozis: 

— bheterozis reproductiv, care se manifestă printr-o mare capa- 
-citate de producţie; 
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— beterozis somatic, care asigură un habitus mărit, o creștere 
luxuriantă a părţilor vegetative ale plantelor; 

— beterozis adaptiv, care se геЃога la capacitatea de adaptare 
a organismelor la diferite condiţii de mediu, exteriorizat printr-o 
rezistență mărită la boli, dăunători, secetă, ger și o precocitate 
evidentă, 

Toate aceste forme de heterozis au o importanţă economică 
considerabilă. La plantele agricole interesează îndeosebi heterozisul 
reproductiv, care poate duce la sporuri de producţie cu 30—409/, 
mai mari decit producțiile formelor parentale. 

Heterozisul se manifestă atit la speciile alogame, cit și la cele 
autogame. 

Dintre plantele alogame luate în cultură, heterozisul aduce spo- 
ruri mari de producţie la porumb, floarea soarelui, sfecla de zahăr, 
ceapă şa. : 

Dintre, plantele autogame, care manifestă un pronunțat hete- 
rozis, menționăm griul de toamnă, orzul de toamnă, inul de fibre, 
tomatele etc. RE 

Intensitatea maximă а beterozisului se manifestă în prima ge- 
nerage după hibridare, adică în F,. 

Cea mai puternică manifestare a heterozisului s-a înregistrat 
la hibrizii obţinuţi din încrucișarea liniilor consanguinizate obţinute 
la plante alogame. 

Cu cit liniile care se încrucişează sint mai deosebite din punct 
de vedere biologic, cu atît heterozisul va fi mai mare. De exemplu, 
liniile consanguinizate, provenite din soiuri autohtone de porumb, 
încrucişate cu linii provenite din U.R.S.S. sau America, precum ў 
linii de tip indurata, încrucișate cu linii de tip indentata, au dat un 
puternic efect heterozis. 

Cu cit starea de „homozigaţie a formelor parentale este mai 
accentuata cu atit posibilitatea obținerii unui «Бо heterozis ridi- 
cat in F, este mai mare. . pes 

In mod obişnuit, efectul heterozis care apare in Е, scade în 
generaţiile urmăroare, ca rezultat al fenomenului de segregare si 
a lipsei de diferenţiere între gameţii care dau naștere acestor gene- 
гаҳи, De aceea, scăderea efectului hetenozis impune folosirea în fie- 
care an а seminţei în prima generaţie hibridă, adică în Fi. 

Cercetările efeotuate cu privire la gradul de scădere in F a 
efectului heterozis la porumb au dus la concluzia că acest fenomen de- 


pinde de baza ereditară a hibrizilor, La hibrizi simpli s-a constatat - 


o depresiune mai putemnici decit la hibrizii dubli, iar în cazul hi- 
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brizilor între soiuri, scăderea efectului heterozis in F, este mai 
redusă decit la hibrizii între linii pr bors br: 

Їп. condluzie, se poate afirma că folosirea heterozisului a pro- 
dus o adevirari revoluţie în cultura unor plante cum este cultura 
porumbului și că folosirea heterozisului în ameliorare constituie una 
din cele mai importante aplicaţii ale geneticii în agricultură. 


7.9. ÎN CE CONSTĂ EFECTUL HETEROZIS LA ANIMALE ? 


Fenomenul heterozis apare și la animale. Efectul lui a fost 
observat pentru prima dati la încrucișarea între specii diferite (la 
hibrizii interspecifici). Deoarece hibrizii obţinuţi au unele defecţiuni 
fiziologice, cum este sterilitatea, iar încrucișarea Între specii este 
adesea foarte dificilă, s-a renunțar la această practică. În schimb, se 
foloseşte cu rezultate bune heterozisul ce apare la încrucișarea din- 
tre rase, între diferite tipuri din -aceeași rasă, între diferite linii, 
inclusiv a celor consanguine, între indivizi care au crescut în con- 
digi de mediu diferite etc. 

Pentru aplicarea uneia dintre metodele menţionate este necesar 
să se țină seama de pamticulanitățile concrete şi de sarcinile diferi- 
telor ramuri ale creşterii animalelor și a diferitelor gospodării. 

Efectul heterozis se manifestă prin obținerea de descendenți cu 


caractere $1 însușiri сате depășesc pe cele ale părinţilor: cantitate . 


mai mare de came, capacitate mai mare de a depune grăsimea la 
unele specii, producție mai ridicată, de ouă la găini, producţie spo- 
гиа de lapte la vaci, producţie mai mare de lină la oi, precocitate, 
ritm mai rapid de creștere, constituție robustă, rezistență la boli 
şi condiții de mediu nefavorabile etc. 

În creșterea taurinelor de carne, a porcilor şi a păsărilor de 
carne, o cale principali pentru folosirea heterozisului este încrucișa- 
теа industrială a raselor, care contribuie la mărirea precocitàtii de 
Nri şi reducerea consumului de furaje pentru unitatea de pro- 

uctie. 

Mulţi cai recordisti din Anglia si S.U.A. au fost obţinuţi din 
încrucișări înure armăsari și iepe foarte asemănători ereditar, dar 
crescuți în diferite țări. 

În cirezile de producţie, producţia de lapre a animalelor poate 
fi ridicată în urma încrucișăriu între rase, | 

Se foloseşte la scară industrială creșterea păsărilor şi a porcilor 
pe seama încrucișări liniilor consanguine special create. Etapele de 
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bază ale creşterii și încrucișării unor astfel de linii la păsări sint 
asemănătoare cu cele folosite la orearea liniilor consanguinizate și 
a hibrizilor la porumb. La vieri sc folosește consanguimizarea pen- 
wu obţinerea unor reproducători de mare valoare pentru încru- 
cişarea industrială. m i 

Desigur, crearea liniilor consanguinizate în creşterea animale- 
lor este corelată cu o serie de greutăţi datorită fenomenului de scă- 
dere a vitalităţii. Cu toate acestea, crearea și folosirea liniilor con- 
sanguinizare în oreşterea animalelor, pentru, obținerea heterozisului, 
prezintă un interes deosebit pentru practică. La animale, liniile se 
pot considera realizate în 3—6 generaţii de consanguinizare, Nu-i 
necesară о homozigoţie absolută, ci una moderată care asigură men- 
ţinerea şi transmiterea principalelor caractere. Heterozisul se mani- 
festă numai atunci cînd există condiții corespunzătoare de alimen- 
таре completă şi de întreținere rațională a animalelor. 

La animale, ca și la plante, nu orice inorucigame generează hete- 
rozis. Sînt binecunoscute manifestările diferite ale heterozisului la 
încrucişările reciproce (directe şi inverse) ale animalelor, ceea ce 
explică gradul inegal а] influenţei eredității materne gi paterne asu- 
рга calității descendengei. De exemplu, organismul matern al găinii 
exercită о influență hotăritoare. asupra greutății vii a descendenți- 
lor, asupra vitalităţii lor $1 rezistenței faţă de boli. 


7.10. CE ASPECTE PREZINTĂ EREDITATEA ȘI VARIABILITATEA 
LA ÎNCRUCIȘAREA ORGANISMELOR ё 


.  Fiecare specie, soi etc. prezintă anumite particularități gene- 
tice, În cadrul fiecăreia s-a acumulat în cursul îndelungatei istorii a 
evoluției un mare număr de gene valoroase, Idealul ar fi ca toa- 
te sau cît mai multe din- genele favorabile să poată fi grupate sau 
îmbinate într-un anumit genotip. Aceasta este tendința şi preocu- 
parea acelora care luorează în ameliorarea plantelor si animalelor 
$i anume de a crea genotipuri echilibrate, capabile de performanțe 
cît mai mari în anumite condiţii de mediu. Dintre metodele cele 
mai eficiente de realizare a acestui scop o constituie recombinarea 
prin hibridare а genelor existente în diferitele genotipuri folosite 
ca părinți. $ 
‚ Aşadar, bibridarea este o metodă de ameliorare care produce 
noi genotipuri prin inorucisarea Între indivizi aparginind la soiuri, 
specii sáu chiar genumi ‘diferite. 
; 
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După modul cum se produc, hibridările pot fi: |, Ў 
— Pibridări naturale sau libere, care se realizează in natură, 


liber, fără) intervenţia omului. "e 
— Hibridări artificiale sau forțate, care se fac prin. inter- 
venta omului. ИДЕЛ HIE: 

După gradul de înrudire a părinților, hibridările sînt: ч 

— Hibridiri apropiate sau intraspecifice, care au loc între 
organisme ce aparţin aceleiași specii, varietăți, rase, 501. . 

- Hibridäri îndepărtate, interspecifice sau intergenerice, care 
se efectuează între indivizi ce aparțin la specii sau chiar genuri 
diferite. 

După numărul genitorilor care participă la bibridare şi după 
rolul lor, hibridările sînt: 

— Hibridări simple, între două soiuri, rase, sau două linii con- 
sanguinizate. ] 

— Hibridări duble, cînd se încrucișează doi hibrizi simpli din 
F,, adică din încrucișarea а: patru forme parentale. 


(A x B)9x(CxD)a 


— Hibridări triple, adică încrucișarea unui hibrid simplu din 
F,, care adesea se foloseşte ca mamă, cu un soi, rasă sau o linie 
consanguinizată. ` 
„(AX В)9 x СФ 


— Hibridări complexe, cînd se înorucișează un hibrid dublu cu 
un hibrid simplu, doi hibrizi dubli între ei sau cînd se realizează po- 
lenizarea unei forme materne cu amestec de polen de la mai 
multe forme paterne. у 

— ИН тайт repetate, retroîncrucișări, back-cross sau incruci- 
sări regresive, cînd hibridul F, se încrucişează cu unul din părinţi, 
numit părinte recurent. Metoda back-cross se aplică foarte mult 
în ameliorarea pentru rezistenţa la boli, ger, secet, cădere. Pentru 
aceasta se face o încruoișare repetată (de 5—6 ori) a hibridului cu 
părintele recurent pînă la obținerea unui genotip care diferă de 
cel al părintelui recurent numai prin prezența genelor pentru re- 
zistenţă: 


A9 x Bd = АВ 
(AB)9 x Ad = (АВ)А 
(АВ)А 9 x Ad = (AB)A, 
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— Hibridări reciproce, cînd se încrucișează doi indivizi, caz în 
care la prima încrucișare, unul din soiuri sau rase servest /ca mamă, 
iar la a doua încrucișare, soiul sau rasa care a servit ca mamă va fi 
luat ca tată: | 


A9x Bő = АВ; B9 x Aj = ВА | 


Hibrizii reciproci pot fi identici sau nu. Cind nu sint identici, 
partenerul-mamă predomină cu unele caractere proprii. 

— Hibridări ciclice, cînd o linie consanguinizată sau un soi 
cu valoare cunoscută se încruoișează cu fiecare component al unui 
grup de linii sau de soiuri, cu scopul de a stabili capacitatea com- 
binativă generală, Linia sau soiul care participă în tote combina- 
Ше se numeşte analizator sau tester. : 

— Hibridări dialele, cînd mai multe forme parentale (linii 
consanguinizate, soiuri) se încrucişează între ele epuizind тоате com- 
binagile posibile în vederea determinării căpacității combinative spe- 
cifice. De exemplu, schema pentru hibridarea dialelă directă a şase 
Linii este următoarea: ; 


АВ, BC, CD, DE, EF. 
AC, BD, CE, DF. 
AD, BE, CF. 

` AE, BF. 

AF. 


De aici rezultá cá numárul de combinafii posibile (in cazul 


nostru 15) se poate calcula si după formula : ne în care 


n reprezintă numărul de forme parentale, adică 6 e = 

„2 6х5 
2 Ц 

rul total?de combinaţii posibile este de 30. 


În concluzie, hübridareà este cea mai sigură cale de obţinere a 
variabilității genetice, este cea mai eficientă metodă de creare de 
noi soiuri de plante si rase de animale, este principala cauză a evo- 
lugei organismelor. Folosirea unui tip sau altul de hibridare este 
determinati de scopul urmărit în procesul de ameliorare sí de spe- 
cificul materialului biologic cu care se lucrează. 


= 15. Dacă se adaugă si combinaţiile reciproce, numă- 


DAN 
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7.11. CE RELATII POT EXISTA INTRE DIMENSIUNEA CORPULUI 
INDIVIZI LOR ȘI FENOMENUL DE REPRODUCERE ? 


Este cuhoscut faptul că indivizii se deosebesc între сі și prin 
dimensiunea corpului, care variază foarte mult. O talie mare pre- 
zintă avantaje evidente, pentru că tendința generală a evoluţiei 
este spre dimensiuni mari. Existenţa în același timp a atit de multe 
organisme mii arată că aceste avantaje sint cu totul unilaterale. — 

Organismele cu talie mică își asigură hrana din particule mici 
dispersate, Si unele animale mari, ca furnicarul si balena, își asigură 
hrana din particule minuscule, uneori cînd acestea sînt agregate în 
grámezi. Organismele mici pot trái în locuri foarte diferite. Unele 
locuri, cum ar fi solul sau interiorul altor animale, pot fi ocupate 
numai de animale mici. Numai plantele mici pot crește și produce 
semințe in deșenturi, іп scunta perioadă de după ploaie. 

Cu toate acestea, organismele mici sint dependente de mediu 
într-o măsură mai mare decît organismele mari. Animalele mici 
pot fi míncate de orice prădător mai mare, pot fi luate de vîn- 
turi şi de curenţi sau captate de tensiunea superficială. Sînt afec- 
tate mai uşor de micile schimbări ale mediului ambiant. Toate aceste 
riscuri duc la faptul că organismele:mai mici au o durată de viață 
mai scurtă. De aceea ele, de obicei, se reproduc numai o dată în 
cursul vieții și lasă mulți urmași. Deoarece viaja le este scurtă și 
nesigură, cea mai mare parte a energiei lor este dirijată spre reali- 
zarea măcar a unei singure reproduceri. Organismele mici supravie- 
ұшеѕс, în principal, prin numărul mare de indivizi. 

Organismele cu talie mare, adesea, se reproduc de cîteva ori 
în cursul vieţii. Unele organisme mari, ca elefantul sau condorul 
californian, la fiecare reproducere mu au decît un singur pui. A- 


ceastă rată de reproducere mai scăzută este preţul plătit pentru 


o viață mai lungă. 
Organismele mari utilizează o mare parte din energia lor pen- 
tru realizarea unor structuri și a unor activităţi care le asigură o 
relativă independenţă faţă de schimbările de mediu. Energia chel- 
tuită pentru realizarea unor dispozitive protectoare, cum ar fi 
scoarța copacilor, ghimpii, blana În menținerea constantá a tempe- 
raturíi corpului, pentru îngrijirea și educarea puilor etc., reduc re- 
sursele energetice pe care le-ar putea folosi în reproducere. 
„Faţă de cele afirmate, menţionăm şi cîteva execpţii. De exemplu, 
unele organisme mici, cum sînt paraziţii interni protejaţi în interio- 
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rul gazdei lor, se pot reproduce vreme îndelungată (ténia trăiește 
mai mulţi ani, depunînd milioane de ouă). În schimb, există si cîteva 
organisme mari care se reproduc numai o dată în viaţa lor, cum 
sînt: somonul din Pacific, ţiparul (Anguillo) din Atlantic si chiș- 
carul de mare, care mor aproape întotdeauna după o singură depu- 
nere de icre, din cauza energiei cheltuite în lungile migrații de re- 
producere. 


7.12. CE SE ÎNȚELEGE PRIN HIBRIDARE-SOMATICÁ 
SAU PARASEXUATĂ SI CARE SINT PERSPECTIVELE EI ? 


Hibridarea, adică unirea pe cale sexuată a unor indivizi care 
se deosebesc între ei prin anumite caractere $i însușiri, se realizea- 
ză adesea între soiuri sau linii care aparţin aceleiași specii. Mai rar 
şi mai greu se obțin hibrizi între indivizii care aparţin la specii 
sau genuri diferite. Aceasta limitează posibilitatea de unire într-un 
zigot (genom) a unor genomuri foarte diferite între ele, care uneori 
ar interesa pe cercetător. Pentru a trece peste aceste bariere, s-a în- 
cercat şi s-a reușit să se efectueze hibridási pe cale somatică între 
specii care se deosebesc foarte mult între ele, chiar între specii саге 
aparţin la cele două regnuri (animal x plantă). 

Hibridarea somarică reprezintă una din cele mai importante 
realizări ale geneticii contemporane şi constă în fuzionarea unor 
nuclei ale celulelor somatice care formează un „zigot“, fără partici- 
parea celulelor sexuale. De aceea, hibridarea somatică se mai nu- 
meşte şi bibridare parasexnată. La plante, ea are loc între celule 
somatice de tipul protoplagtilor. Protoplastul reprezintă o celulă 
fără peretele celular. 

Pentru obţinerea de protoplaști la celule vegetale se foloseşte 
metoda enzimatică, bazată pe acțiunea conjugată a enzimelor pecti- 
naza si celulaza asupra peretului celular de natură pectocelulozici, 
pe care îl „digeră“. 

Protoplastii, fiind unităţi vii, pot ca pe anumite medii de cul- 
tură să se înmulțească și, în cele din urmă, să regenereze organismul 
întreg, asa cum s-a realizat la unele specii de plante din genurile: 
Nicotiana, Petunia, Daucus, Glycine, Zea, Vicia, Pisum, Horde- 
um ўа. 

* „În figura 7.2 se prezintă schema izolării, culturii şi regene- 
Tării plantelor din protoplasti obținuți din epiderma frunzei. 
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Fig. 7.2. — Schema izolării, culturii si regenerării plantelor din protoplaştii 
obţinuţi din epiderma frunzei (după Y. P. S. Bajaj, 1974). 


Această descoperire deschide orizonturi noi nebănuite pentru 
genetica și ameliorarea plantelor ў a animalelor. К 

Prin utilizarea unui singur protoplast se poate obține о popu- 
lage omogenă de protoplagti cu aceeași structură genetică, 

Datorită lipsei peretelui celular, protoplaştii pot absorbi şi 
include (prin fenomene analoage pinocitozei şi fagocitozei) parti- 
cule stráine (molecule de. ADN sau ARN, cloroplaste ș.a.) şi chiar 
să fuzioneze între ei în mod spontan. 

Faptul că protoplaștii asigură transferul de material ereditar 
şi că pot fuziona între ei a creat posibilitatea de a uni între ele (de 
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a „hibrida“) două organisme superioare cu genomurij foarte dife- 
rite. În felul acesta s-au înlăturat barierele de netrecut pe care le 
impune incompatibilitatea gameţilor la hibridarea sexuată. De aceea, 
astfel de hibridări se numesc Pibridări parasexuate, somatice sau 
celulare. S-au obţinut hibrizi între specii, genuri, familii, ordine și 
- chiar clase diferite; de pildă între Vicia și Pisum, între Glycine $ 
Hordeum ş.a. 

Hibridarea somanică la animale este mai dificilă pentru că nu 
s-au găsit încă condițiile de creștere si dezvoltare necesare celulelor 
hibride, care să permită regenerarea unui organism întreg, Pînă în 
prezent s-au obținut, prin. culturi mixte de celule și a unor viruși 
inactivați, celule hibride somatice între hamsterul auriu şi șoarece, 
între hamsterul chinezesc gi şoarece, între celule umane și celule de 
şoarece şi de tinfar, între celule de șoarece gi de găină, între celulele 
de vacă si de nurcà ș.a. 

La început, celulele au doi nuclei, care apoi fuzionează între ei. 
Imediat după fuzionare, celula hibridă începe să expulzeze cromo- 
‘zomi, în mod preferenţial. Sint expulzați exclusiv cromozomii uneia 
dintre liniile parentale. La hibrizii om-șoarece au fost expulzați 
treptat cromozomii umani, iar la hibrizii om-șobolan au fost elimi- 
паў cromozomii de şobolan. 

- În ultimul timp (1976), s-a reușit hibridarea celulelor somatice 
provenite de la om si de la plantă. 

La Laboratorul Naţional de la Brookhaven de lîngă New 
York (1976), s-a realizat fuzionarea unor celule tumorale de origine 
umană cu celulele unei plante. de tutun. Fuziunea a afectat circa 
24% din totalul celulelor puse în contact. S-a observat, şi numai 
atit, că nucleu] celulei umane (după şase zile) s-a integrat complet în 
celula plantei de tutun și că au avut loc diviziuni aparent normale 
ale nucleilor celulelor umane în celulele de tutun. 

Astfel de realizări, deşi timide, prezintă o însemnătate teore- 

tică și practică deosebită. 
. Studiul protoplagtilor, privind ciclul de viaţă, realizarea feno- 
menelor de transcripție şi de codificare a informaţiei genetice la 
acest nivel, a relaţiilor lor си mediul de viață, cu diferiţi agenţi 
patogeni sau a relaţiilor de simbioză, va da posibilitatea să fie 
elucidate unele aspecte puţin cunoscute, privitoare la baza ereditară 
şi evoluția vieţuitoarelor, Hlibridarea somatică sau parasexuată cu 
ajutorul protoplaștilor va atinge un nivel de eficiență pe care hi- 
bridarea sexuată nu-l va realiza niciodată, 

p 
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Poate că astfel de realizări l-au făcut pe scriitorul american 
A. Toffler (1973) să se întrebe unde duc progresele geneticii: „Ci- 
ne va trái și cine va muri? Ce este omul? Cine va controla cercetă- 
rile în acest domeniu? Cum vor fi aplicate noile descoperiri? Oare: 
nu vom deslănțui grozăvii faţă de care oamenii sînt complet ne- 
pregătiți? Avem nevoie de răspunsuri imediate.“ Altfel „va începe 
о noui hiroshimă biologică“. 

Sintem de acord cu aprecierea lui C. Maximilian (1978) că, 


teama lui A. Toffler — şi nu numai a lui — este exagerată. Cert: 


este însă faptul că a venit momentul să se analizeze lucid căile 
pe care se va angaja genetica în viitorul apropiat. 
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CAPITOLUL VIII 


GENETICA Si SEXUL 


8.1. ESTE SEXUALITATEA O CARACTERISTICĂ OBLIGATORIE 
A TUTUROR ORGANISMELOR VII ? 


Fenomenul de sexualitate se întilnește la majoritatea speciilor 
de vieţuitoare, plante sau animale. Dar în același timp nu s-au pus 
în evidență procese sexuale la o serie de organisme unicelulare (cia- 
noficee, лер alge verzi, ciuperci, flagelate sau amide), ca si la vi- 
rusuri. Dacă fenomenul de sexualitate apare totuși și la astfel de 
organisme, el este sporadic sau accidental. 

Se cunosc cazuri particulare, la unele animale mai mult sau 
mai puţin evoluate, unde sexualitatea prezintă grade diferite de 
involuţie (degradare) pînă la dispariţia ei. La astfel de organisme, 
‘reproducerea se poate face prin partenogeneză (cu dispariția sexu- 
lui mascul) sau asexuat, prin înmugurire, sciziparitate etc., ceea ce 
la merazoare duce la dispariția mai mult sau mai puţin completă a 
gonadelor. 

La speciile la care sexualitatea nu este obligatorie, ea apare to- 
тиў fiind adesea determinată de condiții neobișnuite (apropierea 
iernii sau a unui sezon secetos, schimbarea gazdei parazitate, îm- 
bátrínirea şi alele), care afectează nutriția şi metabolismul și peri- 
clitează perpetuarea sau răspindirea lor. 

Factorii de mediu (extern și intern), care provoacă apariţia 
unei sexualități sporadice sau accidentale, semnalizeazi din timp 
apropierea ' condițiilor nefavorabile care cer sau oferă organismului 
o adaptare corespunzătoare. 

La altă categorie de organisme întîlnim o sexualitate ritmică, 
cum este alternanța regulată de două generaţii, periodicizată de 
Către succesiunea anotimpurilor. De la mușchi la angiosperme, ciclul 
reproduotiv al plantei se caracterizează prin altemanţa sporofitului 
(care produce germeni unicelulari, asexuaţi, „sporii“) cu a gameto- 
fitului, rezultat din genminarea unii spor. Pe gametofit se formează 
Бате unicelulari (oosfere si anterozoizi) comparabili cu gameții 
animalelor. Sporofitul ia naştere din oul fecundat. 
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La mușchi, gametofitul constituie planta propriu-zisă și este 
faza vegetativă principală a ciclului. Sporofitul este reprezentau de 
sporogonul care se dezvoltă pe gametofit (nu are o existență inde- 
pendenti). ; 

La criptogamele vasculare, din contră, sporofitul este faza prin- 
cipalà a ciclului, constituind planta cu frunze. Din spori germi- 
nează un protal pe care se formează gameţii. La majoritatea feri- 
gilor actuale, protalul este ambisexuat; la altele există protale mas- 
cule și protale femele, care шпа să se reducă la cîteva celule $1 să 
vegeteze pe sporofit. 

La fanerogame, reducerea dimensiunilor celor două feluri de 
protaluri este şi mai evidentă: protalul mascul se rezumă la grăun- 
ciorul de polen, iar protalul femel se încorporează sporofitului. La 
gimnosperme, protalul femel constituie „endospermul“, în care se 
diferențiază mai multe archegoane, iar la angiosperme se reduce 
la sacul embrionar cu 8 nuclei, dintre care unul este al oosferei. Se 
poate constata deci că, la majoritatea plantelor evoluate, marea masă 
a organismului nu este polarizată sexual. Sexualivatea este asigurată 
de formaţiuni tranzitorii diferenţiate, cum sînt florile care facili- 
tează apropierea gameţilor de sexe diferite. Pînă la gimnosperme, 
apropierea қатеф ог se realizează activ de anterozoizi prevăzuţi cu 
un mijloc de mişcare. Mai departe, la formele mai evoluate, antero- 
zoizii îşi plerd'aparatul de mișcare și se adaptează la viața aeriană, 
care le asigură prin vînt sau inseote un transport pasiv pînă la pis- 
tilul florii. 

Şi filogenia animalelor ne prezintă un tablou clar privind per- 
fecționarea continuă a dispozitivelor care să ugureze întîlnirea ga- 
meţilor. : 

Din cele prezentate se desprinde concluzia că diferenţierea ín 
elemente sexuale masculine $i feminine este rezultatul filogeniei or- 
ganismelor vii şi că sexualitatea nu este o caracteristică obligatorie 
a tuturor organismelor. 


8.2. IN CE ETAPĂ A DEZVOLTĂRII INDIVIDUALE 
ARE LOC DETERMINAREA SEXULUI ? 


Problema determinării sexului şi a momentului cînd are loc 
acest fenomen a preocupat pe omul, din toate timpurile. În funcţie de 
dezvoltarea unor ramuri ale biologiei, cum sînt embriologia, cito- 
logia si îndeosebi а geneticii, s-au emis mai multe ipoteze cu pri- 
vire la momentul determinării sexelor. Їп: general, se considerà că 
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„ sexul poate fi determinat după unul din următoarele tipuri de 
determinism sexual: progamic, epigamic și singamic, 

Tipul progamic presupune că sexul zigotului este predestinat 
înainte de fecundare și anume încă din timpul maturării game- 
tului femel. De exemplu, viermele Dynopbilus are două feluri de 
ovule, mari $1 mici, rezultate în urma distribuirii neegale a cito- 
plasmei în procesul de formare a ovulelor. După fecundare, din 
ovulele mari se dezvoltă numai femele iar din ovulele mici numai 
indivizi de sex mascul. 

Tipul epigamic, cînd sexul este determinat după fecundare, în 

ки SUE CC ETNIE SUPA, 
procesul de dezvoltare embrionară imediată a imdivizilor. Celula-ou 
fecundară, adică zigotul, este, în acest caz, la început fără sex. 
Determinarea sexului se hotăreşte de către influenţele ulterioare ale 
mediului înconjurător. De exemplu, la viermele marin Bonellia 
viridis din ouăle fecundate. ies larve, care devin libere. După un 
oarecare timp de viaţă liberă în apa mării, unele larve se fixează 
pe un suport din apă sau pe trompa mamei. Larvele fixare pe un 
suport din apă devin de sex femel, iar cele fixate pe trompa ma- 
mei se dezvoltă în direcția masculină. Dacă se desprinde o larvă 
care s-a fixat în apă (imediat după ыг), şi se depune pe trompă, 
se transformă în mascul. Dacă se desprinde o larvă fixată pe trom- 
pă (tot imediat după fixare) şi se lasă liberă în apă se transformă 
în femelă. i 

Tipul singamic, cînd sexul se determină in momentul fecun- 
dării. Este cazul cel mai obișnuit la om şi la marea majoritate a 
celorlalte organisme. De data aceasta, sexul are o determinare geno- 
tipică. De exemplu, gemenii monozigoti sau identici iau naștere din 
aceeaşi celulă-ou fecundată de un singur spermatozoid. La prima 
mitoză, zigotul se divide în două celule-fiice. Din fiecare celulă- 
fiică se dezvoltă cîte un individ normal, de același sex. Aceasta 
atestă că sexul a fost determinat în momentul fecundării. 

Din prezentarea celor trei tipuri de determinism sexual, se 
desprinde concluzia că acest fenomen este foarte complex. Pe lîngă 
factorii genetici, determinarea sexului este puternic influențată de 
activitatea hormonală, de condiţiile de mediu ș.a. De aceea, une- 
ori, este posibil să apară organisme ale cărui fenotip să nu reflecte 
Constituția genetică sexuală. Aga se explică apariţia fenomenului 
de inversare a sexului, adică acele cazuri cînd unii indivizi apar- 
її inițial (în primele etape ale dezvoltării) unui sex, pentru ca 
apoi, sub influenţa unor factori negenetici, să manifeste caracterele 
Și însușirile sexului opus. 
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8.3. CE SE INTELEGE PRIN DETERMINISMUL CROMOZOMAL 
AL SEXELOR ? 


Pe baza a numeroase date statistice, s-a stabilit că numărul de 
indivizi masculi şi femeli din cadrul unei specii este în general egal. 
De exemplu, procentul indivizilor de sex mascul la cîteva specii de 
animale este: la om 51, la cal 52, la măgar 69, la cornute mari 
50—51, la ovine 49, la porci 51, la cîini 56, la găini 49, la гаҳе 50, 
la porumbei 50, la șoareci 50. Deci, segregarea. după sex variază în 
UA raportului de 1:1. Același raport este valabil $ la plantele 

101cec. 

Odată constatat acest fapt, pe bază de simple observaţii şi 
„interpretări statistice, se pune problema stabilirii cauzelor care-l 
determină. Pentru aceasta s-a pornit de la un exemplu simplu. În 
urma monohibridári de tip Zea între Mirabilis cu flori roșii şi 
Mirabilis cu flori âlbe, în F, au apărut numai indivizi de culoare 
roz, care poartă cuplul de gene Aa. Cînd hibrizii din Е, au fost 
încrucișaţi cu o plantă cu flori albe, în descendență au apărut 50% 
plante cu flomi roz (Aa) şi 50%% plante cu flori albe (aa), deci o 
segregare în taport de 1 Aa : 1 аа. . 

Pornind de la acest exemplu s-a dedus originea numárului egal 
de indivizi masculi si femeli, presupunînd, prin analogie, cá unul 
din sexe este heterozigot, iar celălalt homozigot. Aceste presupuneri 
şi-au găsit confirmarea în cercetările cariologice, care au stabilit 
cá unul dintre sexe este pomogametic, iar celălalt sex este hetero- 
gametic, din cauza existenţei beterocromozomilor. sau cromozomilor 
sexului, La sexul homogametic, cei doi cromozomi sexuali perechi 
sînt egali între ei ca formă și mărime şi se notează cu XX, iar la 
sexu] heterogametüc sînt inegali si se notează cu XY sau cu XO, 
dacă lipsește Y. În gametogeneză, sexul cu formula XX formează 
вате de acelaşi fel (cu oromozomii sexului X gi X), iar celălalt 
sex, cu formula XY sau XO, formează două feluri de gameji: 
X şi Y sau X şi O (fig. gs E 

La unele animale și plante dioice, sexul femel este determinat 
de prezenţa în zigot a doi cromozomi X (XX) iar a celui mascul de 
un cromozom X şi a unui cromozom Y (XY) sau fără cromo- 
zomul Y (XO). Întrucît acest caz a fost studiat pentru prima dată 
la Drosophila este cunoscut sub denumirea de tipul Drosopbila. 
La ale grupe de animale și plante, sexul femel este heterogametic 
şi sexul mascul este homogametic, denumit tipul Abraxas. — . 

Determinarea și ereditatea sexului de tip Drosophila. Tipul 
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Tig. 8.1. Paralelismul dintre mecanismul distribuirii genelor într-o шопо- 
^ibridare tip Zea (stinga) si mecanismul distribuirii cromozomilor sexului іп 
«celulele sexuale și formarea celor două sexe în raport de 1:1 (dreapta). 


Че determinism sexual Drosophila se. împarte în: subtipul Protenor 
şi subuipul Lygaeus. 

Subtipul Protenor, denumit astfel după numele insectei Pro- 
tenor belfragei, la care E. B. Wilson a descoperit femele cu 2n = 14 
cromozomi, din care 12 autozomi şi 2 cromozomi X, si masculi cu 
2n=13 oromozomi, cu 12 autozomi și 1 cromozom X. După 
meioza, fiecare gamet femel a avut 6 autozomi şi 1 cromozom X, 
iar spermatozoizii au avut unii 6 autozomi şi 1 cromozom X, iar 
alti numai 6 autozomi, deci două feluri de spermatozoizi: cu 
6+X şi cu 6--O cromozomi. 

Сіпа o ovulă cu 6-+X cromozomi a fost fecundată de un 
spermatozoid cu 64-Х cromozomi, a rezultat un zigot cu 14 cromo- 
zomi (124X) de sex femel, iar cînd acelaşi tip de ovulă a fost 
fecundatá de un spermatozoid cu 6--O cromozomi, a rezultat un 
"got cu 13 cromozomi (12-- X) de sex mascul (fig. 8.2). 


Subtipul Lygaeus este de fapt tipul Drosopbila propriu-zis, 


denumire derivată de la Lygaeus bicrucis şi de la diptera Droso- 
Phila melanogaster, ambele: cu aceeași formulă cromozomală: fe- 
mela = nAA-J-XX, iar masculii пАА -ХҮ; La fecundare apar 

ă situații posibile: cînd o ovulă cu aromozomul X fuzionează 
cu un spermatozoid cu cromozomul X, rezultă un zigot cu număr 
normal de autozomi și doi cromozomi XX, adică о femelă; cînd 
9 ovulă fuzionează cu un spermatozoid cu cromozomul Y rezultă 


"n zigot ou autozomi normali si o pereche de cromozomi sexuali 
inegali XY (fig. 8.3). 
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Ereditatea sexului în cadrul speciei umane aparţine tipului 
Lygaeus: femela are 22AA--XX, iar masculul 22AA -XY. 

Determinarea şi ereditatea sexului de tip Abraxas. În acest 
caz, observat prima dată de L. Doncaster, în 1906, masculul este 
homogametic iar femela este heterogameticá. Formula cromozomică 
a sexului femel este пАА 4-ZW, iar a sexului mascul este nAA+ZZ. 
La tipul Abraxas se obișnuiește să se noteze cu litera Z cromo- 
zomii sexuali egali şi cu litera W cromozomul diferit al sexului 
femel. И 

Tipul Abraxas are două subtipuri: pasăre cu masculi ZZ si 
femele ZO şi fluture cu masculi ZZ şi femele ZW (fig. 8.4). La 
tipul Abraxas aparţin, dintre animale, Lepidoptera, Trichoptera, 
unele specii de peşti, unii amfibieni, unele păsări, iar dintre plante 
Fragaria elatior ş.a. 


tipi tr Eveditatea sexului Hip Abraxas: a — subtipul fluture; b — sub- d 
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8.4. CARE SINT PRINCIPALELE PARTICULARITĂŢI 
ALE CROMOZOMILOR SEXULUI ? 


Cromozomii sexului prezintă unele particularităţi morfologice, 
struoturale şi genetice față de autozomi, în special cromozomul Y, 
respectiv W. Perechea de cromozomi XX sau ZZ se comportă, în 
timpul meiozei, ca orice pereche de autozomi: conjugă în profază, 
formează bivalengi şi crossingovere. Perechea de cromozomi XY 
sau ZW, la cele mai multe specii, nu conjugă în profaza meiozei 
si din această cauză nu apar bivalenţi și nici fenomenul de crossing- 
over. Aceasta denotă că între cromozomii X și Y, respectiv între 
Z şi W, nu sînt segniente omoloage. 

Cromozomii XY şi ZW pot fi diferiți sau identici ca mărime, 
se pot deosebi sau nu de autozomi. 

Cromozomul Y este alcătuit, îndeosebi, din porțiuni hetero- 
cromatice, cum este la Drosophila. De cele mai multe ori este 
inert genetic, баг absența lui nu afeotează totdeauna vitalitatea 
organismului, ca atunci cînd lipseşte un cromozom X sau un auto- 
zom. Evoluţia oromozomului Y s-a făcut în direcţia heterocroma- 
tismului și a asigurării unei neomogenități maxime faţă de cromo- 
zomul X. De aceea, la unele specii, dimensiunile lui s-au redus 
considerabil, iar la altele а dispărut complet, cum este Іа Ortoptera, 
care au formula XX pentru femele și XY pentru masculi. 

Formarea, sau mai precis diferenţierea cromozomilor sexului, 
este rezultatul selecției naturale, pe baza diferitelor restructurări 
cromozomale. Datorită fragmentărilor, deleţiilor, wanslocagülor şi 
crossingoverelor accidentale inwe cromozomii X şi Y, între aceştia 
şi autozomi, în procesul evoluției au luat naștere complexe de cro- 
mozomi sexuali. De exemplu, de la tipul XY s-a ajuns pînă la 
X,X,X,X,X,Y, iar de la tipul XO la X,X,X4X,X;X,O. 

Studiul comparativ al determinismului sexului la animalele 
vertebrate ne oferă indicaţii foarte prețioase privind apariţia gi 
evoluţia sexului. În timp ce la ventebratele inferioare apare o 
omologie aproape perfectă între cromozomii sexului X şi Y (care 
conţin aceleași perechi de gene), la mamifere, cromozomii sexului 
sint complet diferenţiaţi genetic, avînd gene diferite (nealele), care 
se manifestă în stare homozigotă sau hemizigotă. De exemplu la 
pest, vertebratele cele mai puţin evoluate, nu s-au putut ‘ропе in 
evidență citologic cromozomii sexului, deși fenomenul de transmitere 
ereditară a unor caractere legate de sex este prezent. Aceasta arată 
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că la peşti, cromozomii sexului sînt la limita inferioară a diferen- 
terii şi specializării și că heterocromozomii X şi Y sînt încă în 
mare măsură omologi. La peşti, ca şi alte vertebrate inferioare, 
la care cromozomii sexului nu se diferenţiază de autozomi, deter- 
minarea sexelor se realizează cu ajutorul uneia sau mai multor 
perechi de gene, adică prezintă un determinism genetic şi nu cro- 
mozomal. 

Faptul că la pesti, la amfibieni si la alte vertebrate inferioare 
se poate realiza inversarea totali a sexelor cu ajutorul hormonilor 
sexuali este o dovadă că la acest grup de animale. determinismul 
cromozomal al sexelor are un caracter labil, cromozomii sexului 
neavînd încă un grad suficient de specializare. 

Din cauza diferenţelor morfostruoturale dintre cromozomii X 
şi Y, ei îndeplinesc funcţii genetice diferite. 

Cromozomii X au gene numai pe porțiunile eterogene (părţi 
neomoloage ale cromozomilor X şi Y), care nu conjugă cu cromo- 
zomul Y. Astfel de gene se numesc înlănțuite total cu sexul. 

Cromozomii Y pot avea gene localizate numai în porțiunile sale 
eterogene, care nu conjugă cu cromozomul X. Astfel de gene sînt 
inlántuite total numai cu sexul mascul. 

Unele grupe de gene sînt comune celor doi cromozomi ai sexu- 
lui, care conjugă între părțile omoloage. Astfel de gene se numesc 
înlănțuite parţial cu sexul. 

Cromozomul Y s-a dovedit а. masculizant, dominant la mami- 
fere şi în special la om. De exemplu, cuplul XY dezvoltă totdeauna 
un mascul, iar din cuplurile X,X,X;Y etc. rezultă tot masculi. La 
majoritatea vieţuitoarelor cu mecanisme evoluate de determinare a 
sexelor, indivizii cu ҮҮ nu sînt viabili. 

Nu întotdeauna cromozomul Y este dominant în determinarea 
sexului. La Drosopbila, cariotipurile cu ХО sînt de sex mascul, iar 
indivizii cu cariotpurile XXY sau XXYY sint.de sex femel. Mas- 
culi cu cariotipurile XO sînt sterili, de unde rezultă totuşi rolul 
cromozomului Y ín formarea spermatozoizilor. ` 


8.5. SE POT DEOSEBI (LA OM) SPERMATOIZII CU CROMOZOMUL Y 
DE CEI CU CROMOZOMUL X ? 


. Da./ Cromozomul Y este mai mic decît cromozomul X, ceca 
ce influenţează talia și capul spermatozoizilor. Spermatozoizii care 
posedă cromozomul Y sînt mai mici şi au capul rotund şi se numesc 
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androspermatozoizi. Spermatozoizii cu cromozomul X sint mai 
mari si au capul alungit si se numesc ginospermatozoizi. 

Androspermatozoizii, în lichidul seminal, sint aproape de douà 
ori mai numeroși decît ginospermatozoizii. Acest raport normal se 
schimbă în funcţie de gradul de aciditate al lichidului seminal. 
Cind lichidul seminal este acid, ginospermatozoizii sînt mai nume- 
roşi decît androspermatozoizii. Cînd secrețiile sint alcaline, favora- 
bile ambelor categorii de spermatozoizi și a fecundării, androsper- 
matozoizii, care sînt mai mici si cu o coadă mai lungă, sint favo- 
rizaţi prin viteză si agilitate. i 

Pe baza acestor proprietăți ale celor două tipuri de sperma- 
tozoizi, unii cercetători au încercat să stabilească în ce măsură in- 
fluențează sexul la om data raporturilor sexuale și faza ovulaţiei 
(ciclul menstrual). De pildă, cercetătorul Sbettles, citat de Tudor 
Stoica în lucrarea „Sexologie“ (1975) deduce următoarele: 

Dacă actul sexual are loc în momentul ovulaţiei sau foarte 
apropiat de momentul ovulagei, cînd secrețiile sînt cele mai alca- 
line, va rezulta un băiat, pentru că mediul respectiv este favorabil 
androspermatozoizilor. ў 

Dacă actul sexual se produce cu 2—3 zile înaintea ovulaţiei, 
cînd predomină secrețiile acide (nefavorabile androspermatozoi- 
zilor) se va concepe o fată. 

Explicaţia este са, spermatozoizii care posedă cromozomul X 
pot supraviețui 2—3 zile în mediul acid în timp ce androsperma- 
tozoizii depășesc rar 24 de ore. 

Autorul citat, pe baza acestor. constatări, dă chiar unele indi- 
сар} privind data raporturilor sexuale în funcție de ziua ovulaţiei 
şi recomandă administrarea in vagin, imediat precoital, а unor so- 
lugi alcaline sau acide, în funcție de dorinţa de a se concepe o 
fată sau un băiat. (Menţionăm că sint deducţii, ipoteze şi nu 
certitudini). 


8.6, CE ANOMALII NUMERICE ALE CROMOZOMILOR SEXULUI 
POT SĂ APARĂ ȘI CARE SINT CONSECINȚELE LOR ? 


În cursul diviziunilor de formare a celulelor sexuale pot să 
apară numeroase accidente care duc là formarea unor spermatozoiza 
sau ovule cu un număr mai mare sau mai mic de cromozomi sexuali 
decît cel normal. : 
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E posibil ca ín timpul formării, spermatozoizilor, cei doi cro- 
mozomi XY să nu se separe între ci, ci sa treacă impreună intr-o 
singură celulă (spermatozoid), cealaltă celulă ráminind fără nici 
un cromozom al sexului. Și în timpul formării ovulelor apar acci- 
dente similare. Se mai poate întîmpla ca în timpul diviziunilor 
celulare să se piardă unul din cei doi cromozomi sexuali. În urma 
fecundării unor astfel de gameși cu aberaţii. în numărul cromo- 
zomilor sexului apar o serie de aberaţii în sexualizarea organismului 
format. Cu toate că, în general, deficienţele cromozomale sînt in- 
compatibile cu viața, iar excesul de cromozomi dereglează dezvol- 
tarea embrionului la om, astfel de aberaţii la nivelul cromozomilor 
sexului nu au aceleași efecte. 

În urma unor studii minugioase efectuate în ultimii 20 de ani, 
s-a ajuns să se aprecieze frecvența anomaliilor numerice ale cromo- 
zomilor sexului şi anume: la 400—500 de nou-născuţi băieţi, unul 
are 47 de cromozomi (44 A--XXY); la fiecare mie de nou-născuţi 
fete, una are un óromozom X în plus (44 A+XXX); la fiecare 
3000 de fete una are un singur cromozom X (44 А-Х) si la 
fiecare, 600—700 de băieți unul are un cromozom Y suplimentar 
(44^ A+XXY). Gama diversităţii este mult mai mare. S-au des- 
coperit femei cu 4 sau cu 5 oromozomi X, bărbaţi cu 3 cromo- 
zomi X si 2 cromozomi Y etc. cx 

Se apreciază că excesul de cromozomi X are efect negativ 
asupra dezvoltării mintale, deoarece frecvenţa . acestei aberaţii a 
fost mai mare la bolnavii cu tulburări mintale. Dintre multiplele 
anomalii în numărul cromozomilor sexului vom prezenta citeva cu 


. consecinţele lor. 


Tipul XO. Aceasta înseamnă că organismul are un singur 
cromozom al sexului și că acesta este X, adică are 45 de cromo- 
zomi. Prezenţa unui singur cromozom X este insuficientă pentru 
a asigura dezvoltarea $1 diferențierea sexuală şi somarică normală 
a individului, Dacă totuși embrionul supravieţuieşte, gonadele nu 
se mai formează şi rezultă un individ de sex femel. În timpul сгеѕ- 
terii si dezvoltării încep să apară unele malformații somatice, cum 
sint: talie mică, git palmat, anomalii cardiace, renale, scheletice, 
pubertatea nu apare și sterilitatea, este obligatorie, 

Tipul ХОЈХХ este un mozaic, adică în cadrul aceluiași individ 
se găsesc două feluri de celule: unele cu ХО şi altele cu ХХ. Ra- 
portul între cele două tipuri de celule, ca și răspîndirea lor in orga- 
nism, sînt extrem de variabile. Se pare că gravitatea fenomenelor 
clinice este legată de răspîndirea şi localizarea tipului XO. Atunci 
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cînd tipul XX este majoritar (cazuri foarte rare), femelele sint 

normale. În general, femelele cu un astfel de mozaic sint sterile și 

prezintă malformații. s " 3 

Tipul XO[XY este tot un mozaic, care provoacă un numar 

` variat de tulburări gonadelor si tractului, genital. Apar indivizi cu 

fenotip feminin gi fără urme de ţesut testicular, indivizi cu pseudo- 
hermafroditism masculin și alte anomalii de sexualizare. 

Tipul ХОЈХҮҮ este mai rar. Cu toate cá are un cromozom Y 
in plus, dezvoltarea individului se face in sens feminin. 

Tipul XXX si XXXX dă naştere la așa-zisele superfemele, 
care se manifestă, printre altele, prin apariţia precoce a meno- 
pauzei şi tulburări psihice. 

Bărbaţi cu XX, teoretic nu pot exista, pentru că lipsește cro- 
mozomul Y cu genele masculinizante. Și totuși există asemenea 
stranii excepţii: formarea de testicule într-un organism genetic fe- 
тіліп. La prima vedere s-ar părea că astfel de excepții ar агіта 
una din cele mai solide teorii din biologie și anume sexualizarea 
genetică. Explicaţia unor astfel de fenomene este următoarea: bărbații 
cu XX au totuşi material. genetic masculinizant pentru că o parte 
dintre genele din cromozomul Y au fost transferate pe alt cromo- 
zom sau că bărbaţii cu XX au avut un cromozom Y dar l-au pier- 
dut după ce a asigurat dezvoltarea testiculelor. 

Tipul XXY та naştere cînd un ovul cu doi cromozomi X se 
unește cu un spermatozoid Y sau cînd un ovul X este fecundat 
de un spermatozoid cu XY. Singurul cromozom Y este suficient 
pentru a asigura dezvoltarea masculină a embrionului. Prezenţa 
unui cromozom X în plus, alături de unul sau doi cromozomi Y, 
antrenează în mod deosebit leziuni degenerative ale glandei mascu- 
line. Bărbaţii XXY sint sterili. 

Femei cu Y constituie o excepţie foarte rară si intere- 
santá, Un astfel de individ ia naştere din fuziunea unui sperma- 
102014 Y cu un ovul X. Embrionul format dezvoltă testicule nor- 
male, Dar în loc ca embrionul să se dezvolte cà un mascul se femi- 
nizeazá, astfel că se naşte o fetiţă cu organe genitale care nu se 
deosebesc cu nimic de cele ale unei fetiţe normale. Dezvoltarea si 
creșterea se face normal. Pubertatea întirzie, iar menstruația nu 
apare. Este o femeie cu testicule și cu cromozomi XY. Această tul- 
'burare este ereditară. Se cunosc numeroase famili cu mai multe 
femei cu testicul feminizat, Deşi testiculul funcţionează normal, 
organismul se dezvoltă ca și cum nu, ar avea gonade şi se femini- 
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zează. Se apreciază că la 10.000 de nou-născuţi fete, una este, din 
punct de vedere genetic, un báiat. . 

Una dintre cele mai importante consecinţe ale unor anomalii 
oromozomale, ca cele menţionate și altele multe ce pot să apară, 
sînt avorturile spontane. Eliminarea embrionilor afectaţi se face 
în primele luni de viaţă intrauterină. S-a constatat că circa 70%, din 
embrionii avortagi în primele 6 săptămîni au o anomalie cromozo- 
mală. Incidenţa scade la 500/0 pentru embrionii mai mari de 6 săp- 
timíni, dar, mai mici de două luni și jumătate și, la 200/0, la cei 
care au supraviețuit pînă la 5 luni. În medie, jumărare dintre avor- 
turile spontane sint urmarea unei anomalii cromozomale. Astfel de 
avorturi sînt în ultimă instanţă consecinţele selecţiei naturale pentru 
а apăra integritatea speciei umane. 


8.7. AU AUTOZOMII ROL IN DETERMINAREA SEXELOR ? 


Uneori, da. La unele specii, determinismul sexelor este rezul- 
tatul unui echilibru între autozomi şi cromozomii sexului. La 
Drosopbila melanogaster, de exemplu, doi cromozomi ai sexului 
XX domină un lot diploid de autozomi şi produce femele, in 
timp ce un singur cromozom X este dominat de autozomi şi deter- 
mină formarea de masculi. Această concluzie s-a tras pe baza a 
numeroase exemple, dintre care citām unul, tot cu drosophila. 
C. B. Bridges (1925) a descoperit intimplátor un individ femel 
triploid (3x). Din încrucișarea acestuia cu indivizi normali diploizi 
au rezultat indivizi diploizi, tniploizi şi tetraploizi, din care la unii 
s-a deranjat raportul normal dintre autozomi și cromozomii sexului 
{tabelul 8.1). 


TABELUL 3.1 


Rolul autozomilor în determinarea sexului Ja Drosophila melanogaster cind 
s-au încrucișat forme triploide 9 х diploide с 


Ovule Spermatozoizi Zigofi Indivizi aportul 
XJA 
2X + 2A X+A 3X + 3A Femele triploide 1,0 
1X + 1А X+A 2X + 2A Femele diploide 1,0 
2X + 1A X+A ЗХ + 2A Superiemele 1,5 
IX + 2A XA 2X + 3A Intersexuați 0,67 
2X + 2A Ү+А (2X + Y) + ЗА Intersexuafi 0,67 
1X + 1A THA XY + 2A Masculi 0,5 
2X + 1A Ү+А (2X + Y) + 2А Femele diploide 10 
1X + 2А УФА XV +34 Supermasculi 0,33 


——————————————————7" 
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Cînd raportul dintre cromozomii X și numărul autozomilor 
a fost de 1 sau mai mame, au rezultat femele si, uneori, superfemele 
cu ovare normal dezvoltate și cu unele caractere ale sexului de- 
ranjate. А 

Cînd raportul a fost de 0,5 sau mai тіс au apărut masculi și, 
uneori, hipermasculi sterili. 

Se remarcă, printre altele, că prezenţa a doi cromozomi X nu 
determină întotdeauna sexul femel, așa cum ne-am așteptat în cazul 
genotipului 3A4-XX, aceasta din cauza prezenţei suplimentare a 
unei garnituri de autozomi. 

Se pare că la om, autozomii nu joacă un rol important în deter- 
minarea sexelor. Cromozomul Y determină sexul mascul indiferent 
de prezența unuia sau mai multor cromozomi X. Feminitatea este 
determinată de cromozomul X, însă numai în absența cromozomu- 
lui Y. 

La Melandrium album, o specie dioicá cu plante femele care 
au 22 de autozomi + XX şi plante mascule cu 22 de autozomi + 
ХҮ, s-a constatat că sexul este determinat de raportul dintre cro- 
mozomii sexului X/Y. În cazul acesta, genele pentru feminizare 
se găsesc pe cromozomul X, iar cele pentru masculinizare sint pla- 
sate pe cromozomul Y şi nu pe autozomi ca la Drosophila. De 
aceea, pentru formarea sexului mascul, este absolut necesară pre- 
zenya cromozomului Y а cărui valoare în determinarea sexului este 
aproximativ egală cu patru cromozomi X. Prezenţa chiar a trei 
cromozomi X $1 numai а unuia Y nu poate schimba sexul mascul 
al plantelor. Cînd raportul X/Y —4, apar plante hermafrodite. 


8.8. CARE SINT MECANISMELE GENETICE DE DETERMINARE A SEXELOR 
LA ORGANISMELE INFERIOARE ? 


La organismele inferioare, plante sau animale, se cunosc mai 
multe mecanisme genetice și negenetice care intervin în determi- 
narea sexelor, Multe specii din această categorie de organisme se 
reproduc asexuat, Datorită însă importanţei biologice deosebite pe 
care o au sexele în realizarea recombinărilor genetice la organis- 


mele inferioare, reproducerea asexuatá este asociată ou cea sexuată, ` 


pentru а se putea realiza, parțial sau total, scopul menționat: re- 
combinarea genetică. 

De exemplu la рагатесі (Paramecium aurelia), după repro- 
ducerea asexuată urmează periodic un proces de tip sexuat care 
constă în unirea temporară a indivizilor în perechi, fenomen numit 

3 ; 
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conjugare. În perioada conjugării, nucleii fiecărui individ suferă 
o serie de modificări pînă ce, în cele din urmă, se formează la 
fiecare individ cîte doi nuclei-gameţi haploizi, unul „mascul“ si 
unul „femel“, identici genetic, din care unul este staționar iar celă- 
lalt migrator. Nucleii migratori de la doi parameci trec fiecare 
în individul alăturat, asemenea unui spermatozoid. După aceea nu- 
cleul migrator provenit de la pantener se unește cu nucleul staționar 
propriu dînd naştere unui singur nucleu. Acest proces constituie 
o „fecundare“ reciprocă și restaureazá starea diploidă a fiecărui 
conjugat. Cum din același nucleu rezultă la fiecare parameci doi 
nuclei de „sexe“ diferite e o problemă neclarificată. Noi am pre- 
zentat numai fenomenul de conjugare. 

La alte organisme, controlul genetic al reproducerii sexuate 
se realizează, cu ajutorul a două perechi de factori ereditari, așa 
cum s-a constatat la indivizi din genurile Coprinus și Schizophyllum. 
Ca urmare, există patru tipuri de nuclei notate: АВ, Ab, aB şi ab. 
Fecundarea se efectuează numai înure miceliile care nu au nici un 
factor ereditar comun, adică între AB si ab sau între Ab si aB. 
Uneori, la miceliile tinere аге loc și o „fecundare nelegitimă“ între 
tipuri ce se deosebesc printr-un singur factor ereditar. Acest sistem 
de reproducere sexuată se numeşte sexualitate multiplă, iar în cazul 
descris sexualitate tetrapolară. , 

` La alga Chlamidomonas ewgametos, gameţii sint morfologic 
identici, însă între ei există diferențe fiziologice şi biochimice. De 
aceea nu se fecundează decât gameţii proveniți de la clone diferite. 
Е. Moewus a constatat că factorul fiziologic саге determină, diferen- 
terea sexuală a gameţilor este dimetil-orocetina, o substanță simi- 
lará cu izoprenul, care are izomeri cis- si trans- în diferite con- 
centrații. Sugele care au peste 500/0 cis-izomeri sint mascule sau 
„plus forme“ si se notează cu (+), iar cele care au sub 509/0 cis-izo- 
meri sînt femele sau „minus forme“ și se notează cu (—). În gene- 
ral, se fecundează „plus forme“ cu „minus forme“. Un astfel de 
fenomen se numește sexualitate relativă, 

La bacterii, sexualitatea este deverminată de prezența sau absen- 
{а în celulă a unei formațiuni numită factor de fertilitate (notat 
cu E), care conține АРМ, ' deci material genetic. Bacteriile cu fac- 
torul de fertilitate sînt mascule si se notează cu Ft, iar cele fără 
factorul de fertilitate sint femele si se notează cu F~. Conjugarea 
între ele este unidirecţională, Celulele cu factorii F* sint de tip 
donator iar cele fără factorul F sint de tip receptor. Cele două 
celule se conjugă prin intermediul unei punti citoplasmatice inter- 
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celulare, după care are loc un transfer parţial al cromozomului 
circular cu factorul Ft de la tipul donator la cel receptor. Ca 
urmare, celula receptoare devine temporar si parțial diploidă. Acest 
tip de sexualitate este destul de primitiv, ds aceea este cunoscut 
sub denumirea de prosexualitate. 

Din exemplele date rezultă că la organismele inferioare meca- 
nismul reproducerii sexuate și al determinismului sexelor este mai 
puţin specializat. Sexualitatea se realizează numai prin diferențieri 
fiziologice, biochimice, morfologice sau genetice. La astfel de orga- 
nisme nu a apărut mecanismul cromozomal de determinare a sexelor, 
care este caracteristic unor organisme mai evoluate. 


8.9. EXISTĂ CARACTERE ȘI INSUSIRI A CAROR MOSTENIRE 
ESTE CONDITIONATÁ DE SEXUL PARINTILOR ? 


Da. Sint cazuri cînd moștenirea unor caractere și însușiri nu 
se face conform legilor mendeliene, pentru că este condiționată de 
sexul părinţilor. Astfel de fenomene sînt cunoscute sub denumirea 
de ereditate legată de sex sau sex-linkage, ereditate influențată de 
sex şi ereditate limitată de sex. 

Prin ereditate legată de. sex se înțelege transmiterea unor ca- 
ractere şi însuşiri a căror gene se găsesc în cromozomii sexului. 
Expresia „legată de sex“ nu înseamnă că anumite particularități 
ale organismului sint apanajul unui sex, ci că factori care deter- 
mină рагисшагиа е respective sînt purtați de cromozomii sexului. 
Astfel de panticularități pot fi transmise atit de gametul mascul 
cit şi de се] femel. 

Ereditatea legati de sex se deosebeşte de modul de moştenire 
a unor caractere ale căror gene se găsesc în autozomi. Într-o încru- 
cigare obișnuită în care genele urmărite sint in autozomi, sexul 
părinţilor nu are nici о influență în transmiterea lor. Сіпа genele 
urmărite sînt în cromozomii sexului, rezultatul încrucişării diferă, 
etit în F,, cît şi în generaţiile urmăvoare, după cum gena urmărită 
este purtată de sexul mascul sau de sexul femel. Așadar, genele 
legate de sex nu se transmit indepedente ci legate de cromozomii 
sexului în care se găsesc, fenomen care se mai numește și sex-lin- 
kage. De exemplu, la Drosophila melanogaster se găsesc dispuse 
pe cromozomul Х peste 140 de gene, сагс urmează calea de trans- 
mmitere a oromozomului X. Genele recesive de pe cromozomul X se 
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manifestă la femele numai în stare homozigotă, în timp ce la mas- 
culi ele se manifestă și atunci cînd sînt într-o singură doză (adică 
în stare hemizigotă), deoarece pe cromozomul Y, adesea, nu se 
găsesc alelele respective dominante. Genele de pe cromozomul X, 
care nu au alele pe cromozomul Y, se numesc gene bemizigote. 

Din multiplele exemple de moştenire ínlinguiti cu sexul a 
unor caractere $1 însuşiri, vom prezenta în continuare modul de moş- 
venire a hemofiliei (necuagularea sîngelui) la om. Maladia respectivă 
este determinată de gena recesivă Р, care apare în urma unei mutații 
în cromozomul X. : 

Dacă bărbaţi hemofili se căsătoresc cu femei sănătoase, copiii 
lor, băieţi si fete, vor fi sănătoși. Gena b, care determină hemofilia 
se află însă prezentă la fiicele lor în stare heterozigotá (Hh) şi deci 
nu se manifestă. De aceea fiicele sînt aparent sănătoase (fig. 8.5). 


Birtat Femer Ф £érbat 


бетеге 
normas hemofilie normală. normai 
sănătoasă heferbzigülà 


Gane (x) .. Gameh 


ва 25%- £5 28A B% 25% PA 29 
Fele normale hetero- găieh normali Fete normale Fete &aiejt Brel 
zigote heferozigofe normale hemofilii normala 
homozigote 
Femeie Q с 83гә! _ 
normală hemofilie 
heferazipolà 


Gameh 


Fi 


dés d dX du 
el ete ери DM 
ТУ, normale  hemof- normali 


helerozi- Ш 
КА 


Fig. 8.5, Diferite posibilități de transmitere a hemofiliei : a — femeie sănă- 
toasă x bărbat hemofilie; b — femele normală heterozigotá x bărbat normal; 
с —-femeie normală heterozigotă x bărbat hemofilic. 


262 


Scanned with CamScanner 


Când femei aparent sănătoase (heterozigote pentru gena b) se 
căsătoresc cu bărbaţi normali, jumütate din băieți vor fi hemofilici 
şi jumătate sănătoși, iar fetele, de asemenea, vor fi jumătate ѕапа- 
тоаѕе şi jumătate aparent sănătoase, Acestea din urmă, purtătoare 
a genei b, se vor componta ca si mama lor. 

Se poate întîmpla ca un hemofilic să se căsătorească си о 
purtătoare a genei b. O asemenea căsătorie este foarte rară și atunci 
soţii sînt, de obicei, rude. Dacă totuși are loc, pot să apară urmă- 
toarele cazuri: 

spermatozoid cu X^ + ovul X^ ^ XhXh = fată cu hemofilie ; 

spermatozoid cu X^ + ovul X — ХЕХ = fată purtătoare; 

spermatozoid cu Y + ovul X^ ^ XV = băiat hemofilic ; 
spermatozoid cu Y + ovul X > ХУ = băiat normal. 


Când ambii părinţi sînt hemofilici, toți copii vor fi hemofilici. 

Pentru a fi şi mai clar modul de transmitere а hemofilie; la 
om, se prezintă, în figura 8.6, pedigreul unei familii in care unii 
membri ai ei sînt hemofilici. Din schema respeotivă se poate vedea 
că un băiat hemofilie, provenit de la părinți care nu au manifestat 
această boală, moşteneşte maladia respectivă de la bunicul dinspre 
mamă. Moștenirea s-a făcut prin intermediul mamei, care a primit 
cromozomul X cu gena hemofiliei de la tatăl ei, respectiv de la 
bunicul băiarului. Fetele mogtenesc hemofilia direct de la rată. 


88 d Hemofili O d Normat 
(9) Q heterorgar О е Norma! 


Fig. 8.6. Pedigreul unei familii umane cu 
unii membri hemofili, 
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Alte boli ereditare la om, cum sînt daltonismul, ichtioza, uncle 
fonme de miopie, atrofierea glandelor sudoripare, lipsa dinţilor ș.a. 
se transmit În același fel ca hemofilia. 

Ereditatea caracterelor legate de sex prezintă importanţă pentru 
unele animale domestice. De îndată ce se cunoaște că anumite boli 
ereditare au genele plasate pe cromozomii sexului $i se cunoaşte 
modul de transmitere a acestora, se poate limita, răspîndirea bolii 
respective prin înlăturarea de la reproducere a femelelor purtă- 
toare a genelor în cauză. 

În creşterea păsărilor, fenomenul de transmitere a unor carac- 
tere legate de sex prezintă, de asemenea, o mare importanţă prac- 
tick şi economică. În marile crescătorii este necesară o, sortare cît 
mai timpurie a puilor după sex, pentru că numai femelele se rețin 
pentru producţia de ouă, în timp ce masculii se supun unei creşteri 
industriale. Pentru sexarea timpurie а puilor s-au efeotuar încruci- 
şări Între rase de găini dendi după culoarea penajului. Puii 
rezultați, abia ieşiţi din ouă, au putut fi separați pe sexe după 
puful colorat diferit la cele două sexe. 

Prin ereditate influenţată de sex se înelege acel fenomen саге 
face ca organisme cu aceleași gene să manifeste fenotipuri diferite, 
în funcție de sex. De exemplu, sînt rase de oi la care masculii au 
coarne iar femelele nu, cu toate că femelele au aceeaşi bază genetică, 
adică au si ele gena pentru prezența coarnelor. Un astfel de fenomen 
se explică prin acţiunea hormonilor sexuali. De aceea masculii 
castrati la naştere mu dezvoltă coarne. Genele influențate de sex 
se găsesc în autozomi. 

Ereditate limitată de sex este atunci cînd o serie de particulari- 
tj, cum sint cele care determină diferențele morfologice intre cele 
două sexe, se manifestā numai la un sex. De exem lu, producția de 
lapte sau de ouă este caracteristică numai indivizilor $ sex femel, 
cu toate că şi masculii poartă şi transmit aceleaşi gene autozomale 
determinante. Astfel, numeroși tauri, proveniţi de la vaci cu pro- 
ducţie mare de lapte și utilizaţi la reproducere, dau în descendență 
vitele care moștenesc producția mare de lapte transmisă de sexul 
mascul. 

Sint unele: caractere care apar numai la masculi. Fenomenul 
se explică prin prezenţa unor gene pe cromozomul Y. Masculul 
heterogametic transmite cromozomul Y numai fiilor şi de aceea ge- 
nele plasate pe acest cromozom se vor manifesta numai la masculi. 

O astfel de moştenire este denumită ereditate holandrică. 
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8.10. CARE ESTE ROLUL HORMONILOR IN SEXUALIZARE ? 


De la început trebuie să precizám că cromozomii nu intervin 
direct în definirea sexului. Ei asigură dezvoltarea masculină sau 
feminină a glandelor sexuale, a testiculelor și ovarelor. După aceea 
gonadele asigură sexualizarea organismului prin intermediul hormo- 
nilor secretați de gonade, care au un rol hotáritor. Cromozomii 
sexului constituie deci, în marea majoritate a cazurilor, numai unul 
din elementele iniţiale ale sexualizării. Ei determină tipul genetic 
al sexului și constituie etapa genetică a procesului de sexualizare. 
Realizarea celorlalte elemente de diferenţiere sexuală ale unui orga- 
nism monosexuat se face prin „prelucrarea“ unui organism neutru 
sub aspect sexual sau potenţial bisexuat, capabil de a se sexualiza 
mascul sau femel, în raport cu factorii sexualizanti care acţionează 
asupra lui. Factorii sexualizangi efectuează simultan un proces de 
stimulare si inhibige. La o sexualizare masculină, factori: masculi- 
nizanţi inhibă elementele feminine si le stimulează pe cele masculine 
ale organismului potențial bisexuat. 

Diferenţierea şi dezvoltarea organelor sexuale la animale se 
face pornind de la gonade embrionare nediferengiate sexual. Astfel 
de gonade sînt alcătuite, în principal, dintr-un strat extern cortical 
si unul intern medular. În funcţie de informaţia genetică a cromo- 
zomilor sexului şi a autozomilor se dezvoltă ori unul. ori celălalt 
din cele două straturi ale gonadei. Cînd se dezvoltă stratul medular 
(se inhibă stratul cortical), gonada se transformă în testicul, iar 


cînd se dezvoltă stratul contical (se inhibă. stratul medular), gonada- 


se transformă în ovar. Acest proces complex, care constituie etapa 
gonadicá а sexualizárii, este dirijat si de hormonii secretați de 
zona medulară sau corticală a gonadelor primare. La sexul mascul 
predomină hormonii medulari, iar la sexul femel predomină hor- 
monii corticali. г : 

Înainte de а discuta în continuare despre rolul hormonilor 
în sexualizare, se cuvine să facem următoarea precizare: masculini- 
zarea este un proces activ, realizat prin intermediul hormonilor 
secretati de testicule. Atunci cînd testiculele lipsesc, diferenţierea 
se face spre sexul feminin. Feminizarea este un proces pasiv. Fe- 
meia este sexul neutru la om, Orice deficiență in funcţionalitarea 
testiculelor generează tulburări de sexualizare. Orice embrion fără 
gonade, indiferent de cromozomii sexului, se va feminiza. —, 


265 


Scanned with CamScanner 


Rolul hormonilor nu se oprește la această etapă a sexualizării 
ci se continuă, contribuind la apariţia caracterelor sexuale secun- 
dare, la maturitatea sexuală şi a comportamentului sexual. 

Hormonii sexuali sînt substanţe stereoide cu o structură chimică 
asemănătoare colesterorului. Ovarul produce hormonul oestradiol, 
iar celulele corpului galben sintetizează progesteronul, care are ro- 
lul de a pregăti uterul în vederea implantării oului fecundat si 
începerea dezvoltării embrionare. Testiculul produce hormonul tes- 
tosteron. 

Punerea în evidenţă a rolului hormonilor sexuali în determi- 
narea sexului la vertebrate s-a realizat prin experiențe de castrare, 
transplantare de gonade, parabioză, tratamente cu hormoni sa. 

Prin castrarea (eliminarea) testiculelor la mamifere, înainte de 
maturarea sexuală, indivizii respectivi capătă unele caractere ale 
sexului femel. Găinile castrate timpuriu dezvoltă ovarul drept rudi- 
mentar, dînd naştere unui testicul care, de regulă, nu formează 
spermatozoizi. Cu toate acestea găina, castrată capătă caractere 
sexuale secundare de mascul. 

Transplantarea gonadelor unui sex la un individ. de sex opus, 
care a fost în prealabil castrat, are ca efeot modificarea caracterelor 
sexuale primare şi secundare ale individului respectiv înspre sexul 
de la care s-a efectuat transplantul. 

Prim realizarea unei legături organice între doi indivizi ds sex 
opus și.de aceeaşi vîrstă, fenomen numit parabioză, s-a ajuns la 
rezultate interesante privind rolul hormonilor sexuali. La amfibieni, 
de exemplu, s-a constatat că individul de sex mascul inhibă de 
obicei creşterea partenerului femel sau îl transformă în mascul. 
Un astfel de fenomen, un fel de parabioză naturală, s-a constatat 
la gemenii de sex opus, cînd femelele au unele caractere sexuale 
masculine și adesea sint sterile. O astfel de femelă anormală se nu- 
megte freemartină, iar fenomenul este denumit freemartinism. Free- 
martinismul apare numai atunci cînd cele două placente fuzionează, 
permiţind un schimb de singe între embrioni. Acest fenomen apare 
în proporţie de 900/ la taurine în cazurile de gemeni de sex opus. 

Tratamentele hormonale (prin injecții, hrană, apă etc.) au de- 
terminat, la unele vertebrate inferioare, o inversare a sexelor. S-a 
reuşit, de pildă la unii pesti, să se transforme femele în masculi 
funcționali după un tratament cu testosteron. La amfibieni s-a 
obţinut, de asemenea, o reversie totală a sexelor în urma unor 
tratamente hormonale, La reptile, păsări și mamifere, tratamentele 
cu hormoni sexuali nu au dus la reversia totală a sexelor ci nu- 
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mai la o reversie fenotipică. Deoarece la vertebratele superioare 
schimbarea sexului prin tratamente ou hormoni este mai dificilă, se 
presupune că la această categorie de viețuitoare sexul genetic iniţial 
are o stabilitate mai mare. A" 

Influenţa diferiților hormoni asupra sexului are o deosebită 
importanță practică, Prin administrarea hormonilor se poate” de- 
clanşa, la viele si la vacile sterpe secreția laptelui, se poate înlă- 
tura sterilitatea şi se poate provoca apariţia căldurilor. La păsări, 
hormonii pot neutraliza sau inversa fenotipul specific unui sex. 
Astfel, cocoşii sau rățoii trataţi cu hormonii sintofolin sau stilben 
suferi un fenomen similar castrării, iar la scroafe, sub influenţa ace- 
loraşi hormoni, dispar căldurile. 


8.11. CE LEGĂTURĂ EXISTĂ INTRE GLANDELE SEXUALE, 
SISTEMUL NERVOS ŞI CONDIŢIILE DE MEDIU ? 


între glandele sexuale şi sistemul nervos există relaţii multiple, 
complexe şi adesea reciproce. Pe de o parte, hormonii sexuali in- 


fluenţează maturarea gi funcția unor centrii nervoși necesari în in- 


tegrarea comportamentului sexual, iar pe de altă parte, alți centri 
nervoși contmbuie la dezvoltarea $1 funcția glandelor sexuale. Hor- 
monii sexuali determină de timpuriu- diferențierea centrilor nervoși 
într-unul din cele două tipuri: masculin sau feminin. În perioada 
maturității, sistemul nervos controlează activitatea glandelor sexuale 
apte pentru reproducere si reglează activitatea lor în raport cu in- 
fluentele primite din mediul extern sau intern. 

Glandele sexuale informează centrii de execuţie, pe cale san- 
guiní, iar factorii de transmisie sînt hormonii, care în urma stimu- 
lári se modifică cantitativ şi chiar calitativ. Există deci un meca- 
nism automat de reglare prin acţiune inversă, care este foarte evi- 
dent la om, în special la femeie (cu activitate ovariană ciclică). 
Acest mecanism este evident şi la alte specii, chiar si la cele infe- 
rioare, unde stimulul nervos care determină. ovulaţia este oprit 
automat în momentul fecundării. 

Centrii nervoși sînt răspunzători şi de comportamentul sexual. 
Cenurii respectiv sint situaţi Într-o zonă s ecială a sistemului nervos 
central, care controlează comportamentul în general. Aceşti centri 
sînt în strânse raporturi cu centrii hipotalamioi care regleazà activi- 
tatea glandelor sexuale, deoarece există o coordonare între activi- 
tatea gonadică reglată de sistemul nervos prin ncurosecreţie $i hor- 
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monii gonadotropi, pe de o parte, și secreția de hormoni, sexuali 
necesari în inducerea “comportamentului sexual, pe de altă parte. 

În cazul cînd unii centri ai creierului sînt distruși, comporta- 
mentul sexual este anormal, pentru că lipseşte coordonarea nervoa- 
si. De exemplu la pisici, distrugerea bilaterală a acestor centri a 
determinat o furie sexuală cu pierderea discernămîntului pentru sex 
sau chiar pentru specie. Astfel de indivizi s-au putut împerechea 
cu pisici de acelaşi sex sau cu animale dintr-o altă specie, șobolani 
sau cobai, 

După cum s-a precizat, sistemul nervos reglează activitatea 


glandelor sexuale în funcție de stimulii care se exercită asupra orga- 


nismului. Considerăm interesant să prezentăm în continuare princi- . 


palii stimuli ai gonadelor care determină şi explică activitatea sexua- 
lá a animalelor. : : s $ 

Lumina este considerată ca un factor саге stimulează maturi- 
tatea sexuală. De exemplu, la cele mai multe. specii, epocile de 
reproducție sînt legate de anumite anotimpuri: in anotimpurile reci 
cu zile scurte şi nopți lungi, apare un repaus sexual, pentru ca 
activitatea sexuală să fie intensă în anotimpurile cu zile lungi şi 
nopţi scurte, Pubertatea la om este mai timpurile la ecuator și la 
poli pentru că stimulii luminosi sînt mai intenşi în aceste zone. 

„Dansul“ sau „parada пиріаїй“ este, de; asemenea, un stimul 
optic la unele specii, îndeosebi la păsări, prin care se etaleazà 
penajul şi se stimulează activitatea gonadelor. La porumbei, femela 
depune oul chiar dacă vede partenerul la distanță, iar în lipsa aces- 
tuia, Chiar daci-si. vede propria imagine în oglindă, aceasta pentru 
că diferenţele morfologice între sexe sint foarte mici la această 
specie. 

Mirosul poate stimula funcția de reproducere, prin atragerea 


sexului opus. De exemplu, la unele insecte gonadele feminine secretă 


o substanță chimică, volasilă, care atrage ў stimulează masculul. 
Astfel de substanțe se numesc feromoni, După ce feromonii au fost 
izolaşi şi identificaţi s-au preparat substanţe chimice asemănătoare, 
care, au fost utilizate pentru a atrage unele insecte dăunătoare dis- 
persate pe mari întinderi, Și la om, în perioada pubertăţii, se dez- 
voltă glandele sebacee și dau un miros caracteristic, care însă nu 
аге impontanga intílnitá Ја alte specii. i 

| Stimulii auditivi sint, de asemenea, importanţi pentru compor- 
tamentul sexual, Unul dinure exemplele cele mai cunoscute este cîn- 
тес] pásarelelor. La. unele păsări s-a observat creşterea glandelor 
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sexuale chiar si Ја femelele expuse cîntecului unui mascul ce apar- 
tinea altei, specii. 

Stimuli tactili joacă un rol important pentru unele specii. 
De exemplu la peşti, unde aré loc o fecundare externă, atingerea 
femelei de către mascul favorizează activitatea ovarului și matu- 
rarea ovulelor. La unele animale cu fecundare internă (iepure, pi- 
sică ş.a.), femelele elimină ovulele numai în timpul acuplării, cînd 
sînt stimulate organele sexuale, De aceea ovulaţia, la astfel de ani- 
male, poate fi provocată și artificial, eleotric sau mecanic. 

Hrana este un factor care, uneori, condiționează activitatea 
de reproducere. Se cunosc cazuri cînd în perioade de flăminzire 
prelungite, reproducerea а fost temporar suspendată. Lipsa alimen- 
tagei acționează prin intermediul sistemului nervos care nu mai eli- 
bereazá neurosecreţia necesara secreției hormonilor hipofizari. De 
exemplu, în perioada de foamete din 1946 în Moldova. dezvoltarea 
copiilor a fost mai mică si menstra a apărut la fete cu 1—2 ani 
mai tirziu; Pubertatea tinerilor în primul $ al doilea război mondial 
s-a realizat cu întârziere. 

Despre mecanismele prin care factorii menţionaţi influențează 
reproducerea se cunoaște foarve puţin, Ceea ce se ştie este că, în 
ultimă instanţă, mecanismele respeotive. acționează prin regiunea 
nervoasă care include sistemul hipotalano-hipofizar și centrii com- 
portamentului sexual. : 


8.12. IN CE CONSTĂ ROLUL MEDIULUI IN DETERMINAREA SEXELOR ? 


Pe lîngă mecanismul oromozomal de determinare generică a 
sexului, există si alte mecanisme neoromozomale care au rol im- 
portant în determinarea sexului, în special la organismele inferioare. 
Dintre factorii cu rol important în sexualizare sint și condiţiile de 
viaţă ale unor organisme. 

De exemplu, larvele viermelui de mare Bonellia viridis sint 
iniţial fără sex. Diferenţierea sexelor este dependentă de mediul 
de viaţă al larvelor, Larvele care înoată liber în apa de mare şi 
apoi se fixează pe un suport oarecare devin femele cu un corp glo- 
bular cu diametrul de 5 cm. Dacă larvele sint crescute într-un vas 
cu femele, ele sînt алтаѕе de wrompa acestora, pătrund în interior 
unde duc o viață parazitară $ devin de sex mascul, rămînînd 
foarte mici (câţiva mm). 
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Unele animale se dezvoltă la început ca masculi şi apoi se 
transformă în femele. Fenomenul acesta a fost observat la unele 
moluște marine cum sînt cele din genul Crepidula (scoica-papuc). 
Masculii din acest gen, care reuşesc să se împerecheze cu o femelă, 
îşi păstrează pe mai departe sexul mascul, ceilalți masculi care nu 
sînt capabili să se împerecheze se wansformá rapid în femele. 

Un alt exemplu interesant este modul de determinare a sexu- 
lui la viermele Mermis subnigrescens. Nematodul respectiv își de- 
pune ouăle pe frunze. Dacă astfel de frunze sînt тіпсате de lăcuste, 
ouăle respective ajung în intestinul acestora unde are loc ecloziu- 
nea. Larvele rezultate pătrund apoi în corpul lăcustei unde-și com- 
pletează dezvoltarea, ducînd o viață parazită. La maturitate, vier- 
mii părăsesc gazda pentru a trái liberi în pămînt. Sexul viermilor, 
care nu este determinat cromozomal, depinde de numărul parazi- 
ilor care se găsesc în aceeași, lăcustă: acă sint 1—3 indivizi ei 
devin femele; dacă sînt 4—23 de indivizi, o parte devin masculi, 
o parte femele si o pante intersexuaţi; cînd sint mai mulți de 24 de 
paraziți toți devin masculi, 

Gondiţiile de mediu influențează uneori raportul dintre sexe 
şi modul de reproducere a umor viețuitoare. De exemplu, la afidele 
din genul Fbyloxera, din cauza condiţiilor de mediu, are loc o 
variație sezonieră a modului de reproducere. Din ouăle de rezistență 
de peste iarnă, cu 2n—6 cromozomi, араг în primăvară numai in- 
divizi de sex femel, care se reproduc în tot cursul verii numai 
partenogenetic, Toamna are loc o diviziune mitotică netipică (un 
cromozom nu se repartizeazà la una dim celulele-fiice), în urma 
căreia rezultă două celule: una cu 6 cromozomi din care se dez- 
voltă o femelă și una cu 5 cromozomi, din care se dezvoltă un 
mascul. Masculul produce deci două tipuri de celule sexuale: cu 
8 şi cu 2 cromozomi, Femela produce numai ovule cu 3 cromo- 
zomi. În urma fecundării ovulelor cu gameţi masculi cu 2 cromo- 
zomi, rezultă zigoti cu 5 cromozomi, care degenerează. În urma 
fecundării cu gamej masculi cu 3 cromozomi rezultă 216081 cu 
6 cromozomi, care sint de fapt ouăle de rezistenţă de peste iarnă. 
Ciclul amintit se reia apoi. Exemplul dat este un caz tipic în care 
condițiile de mediu își suprapun influența lor asupra determinis- 
mului cromozomal al sexelor, 

Din lumea plantelor se cunosc, de asemenea, cazuri cînd .de- 


terminarea sexului este sub influența condiţiilor de mediu cum ar. 


fi: lumina zilei, temperatura, umiditatea етс. De exemplu. cînepa, 
cu sexele pe plante diferite (dioică), cînd este cultivată iarna in 
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seră! (în condiţii de zi scurtă), proporţia de plante femele ajunge 
la 80—90»/, faţă de 500/ cit ar fi normal. Și porumbul suferă 
modificări de sex cînd este crescut în condiţii de mediu nefavora- 
bile şi anume: apar multe flori femele fertile în panicul, apar flori 
mascule fertile pe stiulete, sterilitatea paniculelor și altele. Multe 
din astfel de modificări la porumb au apărut atunci cînd nu s-a 
asigurat regimul normal de lumini şi căldură, adică zile scurte 
şi temperaturi ridicate. 

Din cele cîteva exemple date rezultă în mod clar că la unele 
plante şi animale (in special la cele inferioare) condițiile de mediu 
au un rol important în determinarea sexelor şi asigurarea raportului 
dintre sexe. Uneori chiar mecanismul cromozomal de determinare 


genetică a sexului este condiţionat și modificat de anumite con- 


digi де mediu. 
8.13. SE POATE ADMITE UN DETERMINISM GENETIC AL SEXELOR ? 


Da. La unele specii de plante dioice si la unele specii de 
animale, determimismul sexelor se realizează prin acţiunea uneia sau 
a mai multor perechi de. gene plasate pe cromozomi ai sexului care 
nu sînt diferenţiaţi citologic. De exemplu, sexele la plantele din 
genul Asparagus sint controlate de o singură pereche de gene (Pp), 
din care gena dominantă este masculinizantá. De aceea іп Е, apare 
o segregare mendeliană a sexelor în raport de 5 :1. 
` "La porumb, plantă care are cele două sexe diferenţiate şi si- 
tuate separat pe acelaşi individ (unisexuată monoică), s-au identi- 
ficat mai multe, gene care intervin în manifestarea sexelor sau chiar 

S 5 RA E MEA 
transformă plantele din monoice în plante dioice. S-a identificat, de 
asemenea, o mutație la porumb care determină sterilitate şi anume 
gena ms, situată pe cromozomul 6. Indivizii cu gena menţionată 
nu produc polen. O altă genă tsts face ca în paniculul mascul 
să apară numai flori femele, respectiv boabe. Gena sksk produce 
ştiuleți lipsiţi de mătase (pistile). 

„La vertebratele inferioare, cromozomii sexului nu sînt diferen- 
| йан morfologic şi nu pot fi identificaţi citologic. In determinismul 
sexelor la peşti şi amfibieni intervin una sau mai multe perechi. de 
gene care determină un heteromorfism parţial al cromozomilor 
sexului, Este vorba deci de un determinism genetic al sexelor. 

. De exemplu, la genul Ви fo (un amfibian), masculii au adiacent 
testiculului organul lui Bidder în care sint ovule degenerate. Cind 
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se castrează testiculul și se păstrează organul lui Bidder, animalele 
devin femele funcționale. Din punct de vedere genetic masculii sînt 
heterogametici cu formula X" X!, Ambele alele funcţionează cu 
toate că nu există o echivalență între factorul masculinizant m 
şi cel feminizant f. La masculi factorul m prevalează asupra lui f, 
ceea ce face ca organul lui Bidder să se găsească în stare nefunc- 
țională. Cînd cei doi factori, m şi f, sint echivalenți, apar indivizi 
hermafrodiți. Locusul unde se află genele sexului este însă mai 
complex, astfel că formula genetică a masculului este de fapt 
xxm, iar a femelei homogametice х'@)!х(ш!‚ Aceasta înseamnă 
că locusul complex al sexului de la femelă conţine atît factori 
feminizanți f, cit şi factori masculinizand (m), dar mai puţin 
activi. 

Тот la peşti și la amfibieni, genele ce intervin în determinarea 
sexelor nu manifestă un sex-linkage absolut, ci pot fi transferate 
prin crossingover de pe cromozomul X pe cromozomul Y si vice- 
versa. Aceasta pledează în favoarea faptului că perechea respectivă 
de autozomi nu s-a diferențiat suficient pentru а se transforma în 
cromozomi ai sexului. ^ - 


8.14. CE ESTE CROMATINA SEXUALĂ ȘI CARE ESTE 
ROLUL ЕІ IN DETERMINAREA SEXELOR ? 


/ În ultimii ani, studiul cromatinei sexuale a căpătat un rol 
important în determinismul citogenetic al sexului. 

Cromatina sexuată, cunoscută şi sub denumirea de corpusculul 
lui Barr, este un corpuscul intranuclear, care apare intens colorat, 
plan convex cu suprafaţa sa turtită, adiacent la membrana nu- 
cleară. Uneori poate avea formă concavă (în celulele musculare ne- 
tede), rotundă, sub formă de clopot, triunghiulară, semilunară. 
Diametrul acestor corpusculi variază de la 0,5 la 1,5 microni, 
în raport cu tipul celulei. În interiorul nucleului poate ocupa trei 
poziţii diferite în dependență de țesutul respectiv, starea functio- 
nală a celulei si stadiul ontogenetic. 

Cromatina sexuală are o structură identică cu a cromozomilor, 
adică este formată, în principal, din acizi nucleici şi proteine sim- 
ple. În urma cercetărilor autoradiografice cu timidină, acid fosforic 
$1 proteine marcate s-a ajuns să se facă estimări calitative gi canti- 


tative privind conținutul în acizi nucleici si proteine а cromatinei 


sexuale în stări normale si patologice, 
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umărul. formațiunilor de cromatină sexuală într-o celulă de- 
pinde\de numárul cromozomilor X. În celulele diploide existi nu- 
mai un corpuscul Barr si reflectă complementul cromozomilor sexu- 
lui XX, Prezenţa mai multor corpusculi Barr într-o celulă este de- 
terminată de o polisomie a cromozomului X sau o poliploidie. După 


Harden (1961), numărul formațiunilor de cromatina sexuală este 


egal cu humărul cromozomilor X minus 1, adică Х—1. 

Prezenţa cromatinei sexuale s-a constatat în nucleii diferitelor 
ţesuturi şi organe la ventebrate, mai ales la mamifere (peste 35 de 
specii), inclusiv la om, la nevertebrate și chiar la plante, La majori- 
tatea animalelor, cu excepția rozătoarelor şi păsărilor domestice, 
ea se observă bine în nucleii celulelor nervoase. La sobolan, de 
exemplu, a fost identificată numai în celulele ficatului şi pan- 
creasului. 

Cromatina sexuală apare, în ontogeneză, înainte de formarea 
gonadelor, ceea ce atestă independenţa ei faţă de hormonii sexuali. 
Astfel, W. Park (1957) a identificat cromatina sexuală la om în 
blastocistul de 10—12 zile din celulele trofoblastului, iar în celulele 
embrionului numai la 16—-19 zile de dezvoltare. 

Deoarece cromatina sexuală determină sexul femel, ar trebui 
ca în celulele de la femele normale prezența ei să fie de 100%. 
În realitate există multe variaţii determinate de mai mulți factori 
сит sînt: tipul de celulă, localizarea țesutului, calitatea tehnică a 
preparatului etc. La femei, celulele cu un înalt grad de diviziune 
celulară prezintă o cromatină sexuală. foarte greu de evidenţiat 
din cauza migrării ei de la periferia nucleului. 

Originea și natura cromatinei sexuale a făcut obiectul multor 
cercetări, care pînă la urmă au conchis că această formaţiune re- 
prezintă un cromozom X, heterocromatic, condensat puternic. La 
mamifere de sex femel, inclusiv la om, de tipul XX, în interfază 
unul din cromozomii X devine heterocromatic şi vizibil, în timp 


“ce celălalt cromozom X rămîne eucromatic si nu poate fi identi- 


ficat morfologic. Aceasta permite punerea în evidență а hetero- 
cromaticului (cromatinei sexuale) în innerfază numai la indivizii de 
sex femel, Replicarea cromozomului X heterocromatic se face mai 
tirziu decît a perechii eucromatice și anume în perioada 5 si într-un 
timp mai сиг, aja cum se comportă, în general, heterocromatina. 
Cercetările efeotuate de M. F. Lyon arată că într-o celulă so- 
matică cu XX fiecare cromozom X, matern sau patern, are aceeași 
şansă de a deveni cromatină sexuală, deoarece inactivarea ar fi 
Pur întîmplătoanre. Cromozomul X care se condensează devine inert 
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din punct de vedere genetic, deoarece procesul de heterocromatini- 
zare înseamnă inaotivarea funcțională a genelor pe care le contine. 
De-a lungul ánterfazei, cromatina sexuală participă la organi- 
zarea nucleolului, fapt dovedit prin atașarea ci de nucleot în ce- 
lalele nervoase și în 300/, din celulele somatice. ER M 
Lyon şi Russel au arătat că la от, in caz de polisomie, fiecare 
cromozom X supranumerar este inaotivat. De exemplu la femele: 


Numărul cor- 


Cromozomi sexuali Fenotipuri pusculilor 
[Barr 
хо (monosomic) — Sindromul Turner 0 
хх (disomic) — Normal . ! 1 
XXX  (trisomic) — Superfemele cu deficiențe min- 
tale 2 
XXXX (tetrasomic) = Superfemele cu deficienţe min- 
3 tale 3 


Ohna şi colab. (1963), studiind acest fenomen, presupun că 
autozomii exercită un control asupra comportamentului individual 
al cromozomilor X de la femele, asigurind în felul acesta un ra- 
port între autozomi și cromozomii sexului. 

Indivizii cu mai mulți decit 2 cromozomi X sînt viabili, de- 
oarece cromozomii supranumerari sînt inactivaţi în multe țesuturi 
Prezenţa lor însă duce adesea de la malformații fizice pînă la defi- 
ciențe mintale. 

Controlul autozomilor asupra cromozomilor sexului pare să se 
efectueze numai în perioada embrionară. Această presupunere se ba- 
zează pe faptul că la celulele aneuploide canceroase (hipo- sau hiper- 
ploide), cromozomii X nu s-au transformat niciodată în cromatină 
sexuală, ceea ce înseamnă că controlul autozomilor s-a efectuat nu- 
mai în perioada embrionară timpurie cînd cariotipul a fost normal. 
De aici rezultă că transformările ulterioare în numărul autozomilor 
nu au mici un efect asupra comportării cromozomilor X (Орла, 
1962). 

În continuare, considerăm interesant să prezentăm relațiile din- 
tre cariotip, cromatina sexuală şi fenotip, După cum s-a arătat, abe- 
rațiile de număr a cromozomilor iX. detenmină numărul și frecvenţa 
formațiunilor de cromatină sexuală. Acest fapt a devenit un test 
facil la om pentru depistarea unor debili mintali, delicvengi sau a 
persoanelor cu compontări antisociale. Depistarea se face pe baza ab- 
senței cromatinei sexuale la unele femei ХО, fie prezența acesteia 
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la Баа cu XXY sau prezenţa, іп aceeași celulă a doi sau mai mulți 
corpusculi de cromatină sexuală (la persoanele cu cariotipul XXX, 
ХХХ, XXYY). 


La masculi, de pildă, pot să apară următoarele situaţii: 


Numărul de corpusculi 


Cromozomi sexuali T'enotipuri 
Barr 

xY (disomic) — Normal 0 
ХҮҮ (trisomic) — Normal 0 
XXY (trisomic) — Sindromul Klinefelter 1 
XXYV  (tetrasomic) — Sindromul Klinefelter 1 
XXXY  (tetrasomic) — Klinefelter extrem $ 
XXXXY (pentasomic) — idem 3 


Aberaţiile în numărul de cromozomi sexuali creează anomalii 
şi la sexul femel, aga cum s-a arătat mai înainte cînd s-a discutat 
despre originea cromarinei sexuale. 

- în anul 1949, Barr şi Bertram, studiind detaliat această for- 
maţiune în nucleii celulelor nervoase din ganglionul hipoglos de 
pisică, au stabilit rolul cromatinei sexuale са indicator al sexului 
nuclear feminin. Determinarea sexului după cromatina sexuală s-a 
făcu la embrionii timpurii de iepure și şobolan; la iepure după 
două zile de la începutul implantării blastocitului iar la şobolan 
la embrioni deja implantaţi în a 6-а zi a dezvoltării lor. La găină, 
în timp. ce constituirea gonadelor are loc în a 4-a zi de incubație, 
iar după structura gonadelor sexul se deosebeşte numai în a 5-a zi 
si a 9-a zi, cromatina sexuală poate fi văzută deja în a 2-a zi a 
stadiului de dezvoltare gi în oul proaspăt, neincubat (Н. Ishizaki 
я 1. Kosin, 1960). ` 

S-au efectuat, de asemenea, studii ample si la alte mamifere, 
păsări, reptile, amfibii, moluște, inseote etc. Cele mai multe cer- 
cerări s-au făcut la om, deoarece identificarea sexului la nivelul 
nucleului, prin prezența sau absența cromatinei sexuale, are o largă 
aplicaţie clinică în probleme de diferențiere sexuală a embrionului, 
diagnosticare antenatală a sexului, malformații congenitale, în do- 
meniul medicinii legale etc, M 

Aşadar, toate datele acumulate pînă în prezent referitor la 
cromatina sexuală la animale ne arată convingător că studiul aces- 
tui corpuscul nuclear prezintă impontanță teoretică pentru diferite 
probleme generale ale biologiei animale şi o impontanță aplicativă 
cu rezultate practice imediate în terapeutioa umană, La om, băr- 
batul este cromatin-negativ, iar femeia cromatin-pozitiVa. 
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8.15. CARE SINT ETAPELE DE SEXUALIZARE LA OM ? 


Procesul de sexualizare la om, ca și la alte specii de animale 
superioare, se realizează în mai multe etape succesive. 

La om se cunosc următoarele patru etape de sexualizare: ge- 
neticà, gonadică, hormonală și psihică. 

Etapa genetică de diferenţiere sexuală, masculină sau feminină, 
are loc chiar în momentul fecundárii (constituirii individului), prin 
participarea cromozomilor sexuali la formarea zigotului. 

Se ştie că, la om, nucleul celulelor corpului are 46 de cromo- 
zomi. Ovulele conţin fiecare cite 22 de autozomi--un cromoxom X. 
Spermatozoizii conțin de asemenea 22 de autozomi şi cite un cro- 
mozom al sexului, dar în timp ce unii conțin 22 de autozomi-- 
cromozomul sexului X, celat spermatozoizi contin 22 de auto- 
zomi--cromozomul Y. z 

Cind un ovul va fi fecundat de un spermatozoid care conține 
cromozomul X va lua naştere un zigòt cu componența XX, adică 
de sex femel. Fecundarea unei ovule, cu un spermatozoid. ce con- 
` fine cromozomul Y va da naştere unui individ cu 22 de autozomi-P 
ХҮ, adică unui mascul (fig. 8.7). În felul acesta se realizează 
sexul genetic. { : 


Qvogunié Spermalogonie 
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Tig, 8.7. Schema simplificată а posibilităților de fecundare a 
ovulei (22А -+ X) cu un spermatozoid 29A -+ X sau cu un sperma- 
tozoid 22A -- Y 5 
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Etapa gonadică constă in formarea gonadelor, adică a glan- 
delor sexuale (testicul şi ovar). Cu toate că embrionul format este 
de un anumit sex genetic, pînă la virsta de 35 de zile nu are nici 
un semn de sexualizare, Între a 35-a si a 45-a zi se formează 
creasta germinativă, care conţine elemente de formare a testiculu- 
lui și a ovarului, Gonada este formată în această perioadă din 
două zone: zona corticală cu potenţialitatea de a forma o gonadă 
feminină — ovarul — și zona medulară cu potenjialitatea de for- 
mare a unei gonade masculine — testiculul, Rezultă deci că pînă 
la a 45-a zi ропада este nediferenţiată, iar embrionul este un her- 
mafrodit (un bisexuat). 

Care din cele două: zone ale gonadei iniţiale se va dezvolta? 
Aceasta. depinde de sexul genetic al embrionului. Dacă sexul genetic 
este XX se va dezvolta zona corticală și va apărea ovarul. Dacă 
sexul genetic este XY se va dezvolta zona medulară formîndu-se 
testiculul. În aproximativ a 60-a zi diferenţierea gonadică este com- 
pletă, realizîndu-se astfel sexul gonadic. 

Distrugerea precoce a gonadei, înainte de a deveni unisexuată, 
adică în stadiul de progonadă, determină formarea de organe ge- 
nitale interne şi externe de tip feminin, indiferent de sexul genetic 
(masculin sau feminin). Embrionul castrat se dezvoltă în sens femi- 
nin, Deci, ovarul embrionar nu este necesar pentru edificarea femi- 
nină a organelor genitale interne şi externe. Pentru formarea trac- 
tului genital mascul este însă absolut necesară prezența testiculelor; 
ca dovadă este faptul că îndepărtarea testiculului imediat după 
formarea lui duce la un fenotip feminin, ceea ce denotă că cro- 
mozomul Y acţionează numai la nivelul testiculului şi numai prin 
acesta. 

Etapa hormonală apare atunci cînd gonada, prin secreția hor- 
monală specifică de tip masculin sau feminin, provoacă modificări 
profunde organismului. 

La embrion, tractul genital inter este, de asemenea, nedife- 
rentiat ca sex (este hermafrodit), fiind format din canalele lui Wolff 
cu potențialitate de transformare în vraot genital intem de tip 
masculin, și canalul lui Müller, cu potenţialitate de transformare 
în tract intern de tip feminin. " ч 
„Dacă, de exemplu, testiculul embrionar secretă hormoni spe- 
cifici, masculinizanți (androgeni), se stimulează dezvoltarea trac- 
tului genital intern de tip masculin. În consecință, vor apărea epi- 

dimul, canalul deferent și veziculele seminale. În lipsa secreției 
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de androgeni testiculani, tnactul genital intern se dezvoltă pasiv de 
tip feminin, deci vor apărea trompe şi uter. În ambele cazuri, rămîn 
în stare rudimentară urme evidente ale structurilor sexului opus 
neexteriorizat. 

Тот sub influenţa hormonilor sexuali embrionari se formează 
organele genitale externe. Aşadar, etapa hormonală definește sexul 
hormonal şi în acelaşi timp sexul morfologic al embrionului. 

Sexul hormonal format în timpul vieții intrauterine se per- 
fectează în timpul vieţii extrauterine în anumite etape din dezvol- 
tarea individului. 

La om, în epoca copilăriei, gonadele rămîn practic nedezvoltate. 
La vîrsta de circa 12 ani la fete și de 13 1/2 la băieţi, gonadele 
încep să secrete cantităţi mari de hormoni feminizang sau mascu- 
linizanţi. Sub influenţa. acestor hormoni, copilul se transformă în 
adult, cu toate caracteristicile specifice sexului (în jurul vîrstei de 
16—19 ani). 

Etapa psibicá a sexualizării este o consecință a acţiunii hor- 
monilor sexuali asupra sistemului nervos, modificind comporta- 
mentul psihic al individului. De aceea in familie, ca şi in socie- 
tate, tînărul este crescut ca băiat sau ca fată, acordindu-i-se o edu- 
саџе specifici. Cu această ocazie se dobîndesc anumite trăsături 
psihice diferenţiate, În această epocă se impune un anumit tip de 
comportament, un anumit tip de viață. În felul acesta se realizează 
sexul psihic, care necesită o intensă şi multilaterală grijă educa- 
şională. 


8.16. IN CE MĂSURĂ GRUPELE SANGUINE LA OM POT 
CONTRIBUI LA STABILIREA PATERNITATII ? 


Una dintre problemele complexe pe care trebuie să le rezolve 
medicina legală este și stabilirea paremităţii sau excluderea pater- 
nităşii, Pentru aceasta se apelează la un studiu comparativ a di- 
ferivelor caracteristici ale tatălui ipotetic cu ale copilului, dintre 
care foarte utile sînt anomaliile sau pannioularităţile ou caracter do- 
minant, care nu se găsesc la mamă, T3 

Dintre caracteristicile genetice cu transmitere binecunoscută ў 
ușor de interpretat sint grupele sanguine. Analiza grupelor, san- 
guine nu duce la confinmarea pavennitájii ci la excluderea ei, aşa 
cum rezultă din următorul tabel: 
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G a sanguiná 
дз» E Tatăl poate fi Tatăl nu poate fi 
copilul mama 

[e] A A—D-O AB 
B A—D-O AB 
о А-В-0 АВ 

i ma nu дыы 

A A A—B—AB-O — 
n A—AB B—-O 
AB A—B—AB-—O — 

B- A B—AB А-О 
В A—B—AB-O — 
AB A—B—AB-—O = 
о B—AB А-О 

АВ А B—AB А-О 
о А АВ B—O 
AB A—B—AB-—O = 

M M M—MN D 
MN M-N-MN = 

N N N—MN M 
MN N—MN M 

MN MN M—N-MN Ў = 
м ` N—MN м 
N M—MN N 


8.17. CE SE CUNOAȘTE DESPRE DETERMINAREA ȘI EREDITATEA 
SEXELOR LA PLANTE ? Я 


Din punct de vedere а modului de repartizare а sexelor la 
plante apar urmátoarele categorii de plante: 

Hermafrodite, cînd în aceeași floare sint айт organele femele 
cit şi cele mascule. Majoritatea speciilor de plante fac parte din 
aceastá categorie. Celulele sexuale la planrele hermafrodite sînt 
identice din punet de vedere genetic. 

. ., Monoice, la care sexele sint separate, dar se găsesc pe acelaşi 
individ (de exemplu la porumb), 

„Dioice sau unisexuate, cînd cele două sexe se găsesc separate 
pe indivizi diferiți (de exemplu: Bryonia dioica, Melandrium al- 
bum, Cannabis sativa, Humulus lupulus, Urtica dioica, specii de 
Populus, Salix, Elodea ех.). În acest caz, manifestarea sexualităţii 
prezintă particularități foarte asemănătoare cu cele întilnite la ani- 
male, Frecvența speciilor dioice este foante scăzută. De exemplu, 
din flora Angliei (după datele lui D. Lewis, 1942) 920/ sint specu 
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hermafrodite, 5,4% monoice, 20/0 dioice și 0,6%, diferite tipuri 
intermediare, 

Se cunosc situaţii cînd la una şi aceeași specie de plantă apar 
forme de sexualizare de la henmafroditism ріпа la intersexualitate. 

Pentru a răspunde la întrebarea pusă ne vom referi în conti- 
nuare numai la plantele dioice, Se presupune că aceste forme au 
derivat din plante hermafrodite sau monoice. (Formele monoice, 
care sint mai ráspindite decit cele dioice, şi ele au derivat tot de 
la forme hermafrodite). 

Frecvența scăzută a speciilor dioice si apariția lor de dată re- 
centă din forme hermafrodite sau топоісе nu trebuie să ne ducă 
la concluzia greşită că tendința evoluţiei plantelor, în ceea ce pri- 
veşte sexualitatea, este către” formele dioice. Se cunosc cazuri cind 
plante dioice devin hermafrodite, așa că procentul scăzut de plante 
dioice se poate atribui si acestui fenomen de revenire la hermafro- 
ditism a unor forme dioice, care probabil în trecut au fost mai 
numeroase. 

Problema determinismului genetic al sexelor la plante se sub- 
“înţelege cà se pune numai pentru speciile unisexuate dioice, la care 
existá indivizi de sex mascul gi indivizi de sex femel. : 

În anul 1917, C.E. Allen a descoperit prezența cromozomilor 
sexului la plante, şi anume la mușchiul dioic Spbaerocarpus donelli. 
După aceea s-au efectuat studii și asupra altor specii dioice 1а care 
s-au depistat cromozomii sexului (tabelul 8.2). 


TABELUL 8.2 
Specii de plante cu cromozomi sexuali heteromoriici 
A Numărul i 
Speciile "Cromozo- еса 
milor (2n) g | d 
Cannabis sativa 20 18+XX 18--XY 
Humulus lupulus 20 18+XX 18--XY i 
Humulus lupulus var. А ы E 
1 Corditolius 20 16-- XQiX,;X,.X, 16--X,V,X,Y, 
| Humulus japonicus 18 917 8| 14+XX 14--XYiY,. 
Rumex angiocarpus 14 12+XX 12--XY 
Rumex tenuifolius ' 28 24--(XX)XX 24--(XX)XY 
| Rumex acetosella 42 36--(XXXX)XX 36--(XXXX)XY 
Rumex graminifolius 56 484+ (XXXXXX)XX 48--(XXXXXX)XY 
Rumex acetosa şi 
speciile înrudite 14915 d! 19--XX 12--XYiV, 
|Melandrium album 22 20-- XX. 20--XY 


Asparagus officinalis 20 184-XX 184-XY sau УУ 
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Fig. 8.8. Ereditatea sexului tip Drosophila la plante: 
a — încrucișarea între Bryonia dioica x Balba; b — încrucișarea inversă, 
între Bryonia alba х B.dioica. 


Cercetările efectuáte cu Bryonia dioica au arătat că la această 
specie există un determinism cromozomal al sexelor similar cu cel 
de la Drosophila. Pun încrucișarea speciei Bryonia dioica, care 
are plante femele (XX) si plante mascule (XY) cu plante herma- 
frodite din specia Bryonia alba (XX) s-au obţinut următoarele re- 
zultate, prezentate si în figura 8.8. Din încrucișarea B. dioica (XX) 
О x B. alba (XX) cg? in Е, au rezultat aproape exclusiv plante 
femele (XX). Бер: 

Din încrucișarea inversă, B. alba (XX) 9 х B. dioica (XX) 
с, in Р, au rezultat 509/; plante femele si 50% plante mascule. 

Din încrucișarea B. dioica (XX) 9 х B. dioica (XY) c^ in 
Е, s-au obţinut 500/, plante femele si 500/ plante mascule, adică 
raportul normal intre sexe de 1 : 1. 

„Determinarea sexului are loc in mod asemănător si la alte 
specii de plante dioice, Așa este cazul сіперіі, la care cele două 
sexe apar in proporție aproximativ egală. 

„__ În anumite condiţii, la cînepă ca şi la alte specii dioice, apare 
fenomenul de dublă sexualitate, adică unele plante mascule sau 
femele exteriorizeazá ambele sexe. Aga se explică de ce uneori араг 
în lanurile de cînepă plante hermafrodite, plante monoice si plante 
dioice, Faptul că Ја cînepă, mai mult decît la alte plante, bipoten- 
Walitatea sexuală se manifestă mai evident, a dus pe unii cerce- 
tători la presupunerea că factorii feminizării sint localizag in cro. 
mozomul X, iar cei ai masculinizării ar fi localizagi în autozomi 


= sau chiar în citoplasmă. 


x PORT 
ъ d b 


NO Raport 1:1 КО), 


Scanned with CamScanner 


La unele specii cum sint Mercurialis annua, Asparagus offi- 
cinalis, Vitis vinifera şi Spinacea oleracea, formele mascule au for- 
mula YY si sînt viabile. La Carica papaya, formula YY este 
letalà. 

Din tabelul 8.2. rezultă că la toate speciile forma paternă este 
heterogametică, XY. Forma heterogametică XO nu este frecventă 
la plante; s-a putut stabili la numai două specii: Valisneria spira- 
lis şi Discorea sinuale, 

Forma maternă heterogametică s-a constatat la unii poliploizi 
ai speciei Fragaria. 

La speciile Humulus japonicus şi Rumex acetosa, sexele au un 
număr diferit de cromozomi: sexul heterogametic sau mascul posedă 
doi cromozomi Y pe lîngă cromozomul X. La formarea gameţilor, 
un gamet conţine cromozomul X iar celălalt gamet conţine pe cei- 
lali doi cromozomi Y. 

În cazul speciilor Humulus lupulus war. cordifoliws sexul 
mascul este determinat de doi cromozomi X şi de doi cromozomi Y. 
La meioză, din cei 4 cromozomi ai sexului, doi cromozomi X trec 
la un pol si ceilalţi doi cromozomi Y la celălalt pol. 


8.18. PE LINGĂ DIFERENȚELE SEXUALE CARE SEPARĂ FEMELA 
DE MASCUL MAI SINT ȘI ALTE DIFERENTE INTRE CELE DOUĂ 
SEXE LA ANIMALE ? 


Încă din anul 1880, Geddes şi Thomson au căutat să explice 
unele diferenţe între femelă şi mascul, sub o formă sau alta. După 
acești autori și alţii care i-au urmat, la animalul de sex femel pre- 
domină fenomenul de amabolism sau de construcție a materiei or- 
ganice, cu acumulare de energie. La mascul, în schimb, predomină 
fenomenul de catabolism sau de dezagregare, energia eliberată ma- 
nifestîndu-se printr-o mobilitate mai mare. Se susţine, de asemenea, 
că masculul e cinetic iar femela e trofică, că masculul este progre- 
siv și femela conservatoare, că la mascul predomină funcţiile ani- 
male, iar la femelă cele vegetative. 

Se mai spune са, de obicei, animalul mascul este mai puter- 


"nic, mai dinamic, mai agresiv, mai adaptat pentru lupta pentru 
„existență decît cel femel. Într-adevăr, la prima vedere, s-ar părea 


că: situaţia aga se prezintă în natură si că ar constitui o legitate. 
Sint însă așa de multe excepţii de la cele afirmate, atît la animalele 
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neevoluate cit si la vertebrate, încit o generalizare în sensul expri- 
mat este incorectă și neştiințifică, 

Se cunosc multiple cazuri cînd masculul, față de femelă, are 
un aspect de degenerat, cu o structură internă mai simplă şi o ta- 
lie mult mai mică decit a femelei, trăind chiar parazit în organis- 
mul femelei pe care o fecundează (de ex. viermele de mare Bo- 
nellia, nematolul Tricbosmoides, unele rotifere, unii peşti abisali). 
La unele arahnide, masculul este de 1500 de ori mai mic decit fe- 
mela. Numai la unele animale superioare, femela e cu puţin mai 
mică decît masculul. Sînt situaţii cînd femelele unor specii omoară 
masculii după sau în timpul actului sexual. De exemplu la unele 
arahnide (Dysdera), femela devorează masculul imediat după actul 
sexual, iar la Mantis religioso chiar în timpul actului sexual. 

La unele nevertebrate, masculii trăiesc foarte puţin compara- 
tiv cu femelele (de exemplu Ephemera). Şi la om este ştiut că longe- 
vitatea celor două sexe este inegală. Femeile trăiesc, în general, mai 
mult decît bărbaţii și fenomenul este evident la toate virstele. Prin- 
tre cei care depășesc vîrsta de 80 de ani majoritatea aparțin „sexu- 
lui slab“. De aceea, din punct de vedere biologic, trebuie să ne re- 
semnăm si să acceptăm ideea că femeile sînt „sexul tare“. 


8.19. EXISTĂ DIFERENTE ÎNTRE SEXE ÎN CEEA CE PRIVEȘTE 
REZISTENŢA ІА BOLI ? 


Da, si foarte evidente. 
Pe lingă inegalitatea in faţa bolilor infecțioase determinată 
genetic, ce apare la indivizii unei anumite populaţii sau specii, 
apar frecvent diferențe cauzane de apartenenţa unui individ la un 
sex sau altul. а i i 
De pildă, bărbaţii si femeile au o sensibilitate diferită față de 
infecţii. Bărbaţii, „sexul tare", se dovedesc în faya infecțiilor 
„sexul slab“. Ei se îmbolnăvesc mai uşor și plătesc un tribut mai 
mare mortalităţii. Băieţii se îmbolnăvesc de 2—3 ori mai des decit 
fetele, ceea ce denotă că sensibilitatea celor două sexe este inegală 
față de mulți factori care afeotează sănătatea lor. Acest fenomen 
se pare să fie comun multor specii de animale. р y 
Unele boli au o frecvența mai mare la un sex decît la celălalt, 
avînd parcă „preferință“ pentru un anumit sex. De pildă, bolile 
tiroidei sînt aproape un atribut al femeilor, iar ulcerul este una 
dintre bolile mai frecvente la bărbați. Cancerul ficatului, larin- 
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жемі, pliminilor şi leucemia sint mai frecvente la bărbaţi decît la 
femei, în timp ce femeile fac de 15 ori mai des tumori ale glan- 
lei mamare, 

De ce această diferență de sensibilitate între sexe? În primul 
rind datorită unor diferențe genetice profunde între sexe. Fiecare 
sex are un determinism genetic canaoteristic, ce duce la o diferen- 
Were endocrină proprie, și prin aceasta la o reacţie diferită la di- 
verg agenţi patogeni. 


38.20. IN CE MĂSURĂ CROMOZOMII SEXULUI SINT IMPLICAŢI 
ÎN LONGEVITATEA UNUI INDIVID ? 


Se apreciază, în general, că anumite boli au o „preferinţă“ 
pentru un sex sau altul, Se afinmă, de asemenea, că longevitatea 
între sexe este inegală, La om, de exemplu, femeile trăiesc cu 5—7 
ani mai mult decît bărbaţii. Excluzînd cauzele de ordin social sau 
de mediu, care, pot să afecteze longevitatea, cercetările și-au În- 
dreptat atenţia asupra cromozomilor care determină sexualizarea 
genetică (X şi Y), pentru a stabili care este rolul lor legat de 
această problemă. 5 

S-au formulat, fireşte, multe ipoteze și s-au făcut, de aseme- 
nea, multe experienţe pentru a explica diferența de longevitate 
dintre cele două sexe. Dintre toate acestea se pare că majoritatea 
înclină să accepte că cei doi cromozomi X de la sexul femel au un 
rol protector mai puternic decît unul singur care se găseşte la sexul 
mascul. Totodată se acceptă că cromozomul Y are consecințe ne- 
gative. Primele observaţii ce au dus la astfel de concluzii au fost 
cele efectuate asupra unor animale masculine castrate. Acestea au 
trăit mai mult decit omologii lor necastrați, decir cei cu gonade 
normale $1 funcţionale. 

Mai interesante si mai convingătoare sint experiențele ce s-au 
efectuat cu un peste din familia ciprinidelor, Din ouăle acestui peste, 
cu ajutorul hormonilor, se pot obţine femele XX, masculi XY sau 
supermasculi XYY. S-a urmărit longevitatea celor trei tipuri de 
îndivizi crescuţi în condiţii identice, Ce s-a constatat? Supermasculii 
cu ХҮҮ au trăit cu 85 de zile mai puțin decît masculii normali. 
Se subliniază faptul că mortalitatea cea mai mare a fost în pri- 
mele zile după naștere, Sivuaţia amintită sugerează învr-adevăr că 
cromozomii Y reduc capacitatea de supraviețuire a indivizilor 
care-i poartă, 
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Problema care se pune în continuare este de a afla 
nează cromozomul Y? Ştim că prezenţa lui de 
ticulelor, cane secretă hormonul testosteron. 
moni maseulinizanti să duci la scăderea vitalităţii organismelor? Se 
pare că da, şi părerea s-a formulat tot pe baza experienţei descrise 
mai Înainte, Analizind categoria de supermaseuli (Gei cu doi Y), 
s-a constatat cà unii prezintă o dezvoltare mai slabă a gonadelor 
(sînt hipogonadici) si au deci un deficit. de hormoni androgeni. Stu- 
diind apoi longevitatea supermasculilor cu deficit de hormoni an- 
drogeni si a celor. cu secreție normală, primii au ийй mai mult 
decit ceilalți normali. 

Cercetările în acest domeniu sînt abia la început, de aceea е 
greu de tras concluzii categonice. Ceea ce se poate reține totuși este 
că hormonii masoulini nu au numai remarcabile calităţi ci și remar- 
cabile defecte, 


oum ас(йо- 
termină formarea tes- 
EÈ posibil ca aceşti hor- 


8.21. EXISTĂ O JUSTIFICARE GENETICĂ A PRETINSEI 
INEGALITATI ÎNTRE SEXE LA OM ? 


Răspunsul nostru este NU și-l susţinem prin cele ce urmează. 
La începuturile omenirii, forța fizică a făcut din bărbat „sexul 
zare“, pentru cá el trebuia ca prin această forță să înfrunte anima- 
lele sălbatice, să-și apere familia, savul sau cetatea împotriva nă- 
váliorilor. Femeia, ținută departe si de vînănoare și de luptă, din 
cauza constituţiei sale. fragile, adesea slăbită de naşteri repetate, 
părea să fie într-adevăr „sexul slab“. 7 ce 
Aceste premise reale au fost absolutizate, cu toate cà in anu- 
mite societáti primitive, femeia a avut un rol activ, cu toatà slăbi- 
ciunea ei fizică. d ut а 
În epoca moastră nu mai este adevărat că bărbatul reprezintă 
„sexul tare“, deoarece competiţia dintre sexe pe bază de sistem 
muscular, adică de forță fizică e pe terminate, Armele automate 
și nucleare au са аси $1 sabia quon iar maginile au 
făcut ca forţa musculară să fie aproape mutila. — . Е 
Dacă Arten femeii este mai fragil decit al bărbatului şi 
muşchii mai puţin puternici, în schimb femeia este mai ue: 
la boli şi la șocuri afective, Media ei de viaţă e cu circa 
ani mai lungă decît a bărbatului. — 
Egalitatea bárbatului cu a femeii rez 
fenomenul reproducerii, cînd mama şi tata au то 


ultă, în primul rînd, din 
luri egale în trans- 
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miterea zestrei (informaţiei) ereditare. Copilul se formează dintr-un 
ou (zigot), care a primit iniţial 23 de cromozomi de la mamă si 
23 de cromozomi de la tată, ceea ce înseamnă cà cele două sexe 
sînt echiporenţiale genetic. 

Sint date care atestă că uneori rolul mamei este chiar mai 
mare decît al tatălui în transmiterea caraoteristicelor ereditare. 
Ovula este mai mare decit spermatozoidul si are o structură саге 
conferă acestei celule materne puterea „miraculoasă“ de а pro- 
duce o nouă ființă. Ovula pare să fie celula esenţială, deoarece la 
multe specii, ea se poate dezvolta şi da naștere la un descendent 
fără a avea loc fecundarea, fenomen numit partenogenezá (la al- 
bine, unii păduchi de pom, anumite sopirle ş.a.). 

Relatarea celor de mai sus.nu ne îndreptățește să trecem în 
cealaltă extremă gi să proclamăm superioritatea femeii asupra băr- 
batului. Am făcut aceasta numai pentru a sublinia încă o dară ega- 
litatea ce există între sexe, o remarcă in plus pentru acei care ac- 
ceptă mai uşor desfiinţarea frontierelor dintre naţiuni decît su- 
primarea barierei dintre sexe. Disoriminarea dintre sexe se poate 
asemăna cu atitudinea care au avut-o naziștii față de evrei, albii 
fata de negri etc. 

A accepta inegalitatea dintre barbat si femeie înseamnă a con- 
damna la dispreţ şi la sclavie jumătate din specia umani, сеа din 
care se trag toți bărbaţii. 


8.22. CE ESTE TRANSSEXUALISMUL ȘI CUM SE MANIFESTĂ # 


'ranssexualismul este un fenomen саге pare să nu aparțină ge- 
neticii, ci psihiatriei, Se referă la acele persoane care sint „nemul- 
pumite“ de sexul natural ce îl poanta şi doresc să fie transformate 
în sexul opus, Unii bărbaţi neagă cu violență că sint bărbaţi si 
cer cu insistenţă să fie transformați în femei. De asemenea, sînt fe- 
mei normal sexuate. care afirmă cu înverșunare că sînt bărbaţi si 
că trebuie să intervină cineva să corecteze „greşeala naturii“, să 
fie transformate în bărbaţi. 

Fenomenul de transsexualism nu este prea răspîndit, dar există 
totuşi suficiente persoane afectate de accastă boală. De pildă în 
Suedia, frecvenţa este de 1 : 54.000. Numărul bărbaţilor este mult 
mai mare decis al femeilor: 1: 37.000 faţă de 1: 103.000. 
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Transsexualismul se manifestă încă din copilărie. Băieţii vor 
să fie fete, se îmbracă si se comportă ca ele, preferă prietenia fete- 
lor. Fetele, de asemenea, vor să fie băieţi și au atitudini masculine. 

Toate aceste atitudini, cu timpul, devin mai evidente si mai 
insistente, Cer societăţii în care trăiesc să fie acceptați ca membri 
ai sexului opus, 

Cauzele acestei maladii sînt unele modificări ce apar în anu- 
mite regiuni ale sistemului nervos central. Se știe că orientarea 
psihică a sexului este rezultatul modulării masculine sau feminine 
a hipotalamusului. Sub influența hormonilor secretați de testicule, 
în primele zile după naștere, hipotalamusul se masculinizează și 
drept urmare se produce orientarea caracteristică a reacţiilor psi- 
hice. În cazul în care hormonii masculinizanți lipsesc, hipotalamu- 
sul se feminizează. Viaţa psihică poate căpăta o direcţie feminină 
şi atunci cînd sint alterate funcţiile testiculului. 

Deci, cu toate că determinismul genetic și sexul mascul este 
atit de puternic el este totuşi, uneori, ignorat, iar individul afectat 
se comportă conform structurii sistemului său nervos central, adică 
în direcţia sexului opus. 


8.23. POATE FI DIRIJAT SEXUL ? 


Problema dirijării sexului este condiţionată în primul rînd de 
Cunoaşterea aprofundată a mecanismelor de determinare si diferen- 
пеге a sexelor. Cunoașterea multiplelor ipoteze privind determina- 
rea sexului sugerează tot atitea posibilitagi de intervenţie a omu- 
lui în schimbarea raportului dintre sexe si а schimbării sexului în 
cursul dezvoltării individuale a unor indivizi. 

Plecind de la ideea că realizarea în ontogeneză a unui sex 
este determinată de acţiunea combinată a factorilor interni gene- 
tici şi a factorilor mediului extern este, de asemenea, o garantie 
că omul va ajunge să dirijeze acest proces. 5 н? 
, ,Dirijarea sexului prezintă nu numai о importanță teoretică, 
ci $i perspective economice deosebite. De exemplu, cunoscind ine- 
galitatea morfo-fiziologică foarte pronunțată dintre indivizi cu sexe 
diferite, la mule speoii de animale domestice (taurine, păsări, ovi- 
ne, viermi de mătase etc.), se poate imagina, de exemplu, cîte ru 
de unt si de came, ce cantităţi de ouă sau сіі metri de ţesături de 
mătase s-ar putea obține în plus, dacă s-ar reuși să se dirijeze naș- 
terea unor indivizi cu sexul dorit. 
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Realizănile de pînă acum în această direcţie sint puţine, însă 
impresionante, De exemplu, sub „acţiunea unor temperaturi Înalte, 
precis dozate, s-a suprimat diviziunea nucleului în timpul formării 
celulelor sexuale femele la viermii de mătase, provocind astfel dez- 
voltarea pamenogenetică a ouălor. Toţi urmașii mainei pantenoge- 
netice se aseamănă Între ei ca și gemenii gi toți sint de sex femel. 
Deci în loc de organisme diferite în proporție egală, unele linii au 
produs numai femele asemănătoare cu femela genitoare iniţială. 
Această realizare deschide perspectiva obţinerii unei descendente 
pur mascule, a căror gogogi dau cu 25—300/, mai multă mătase 
decir cele ale femelelor. 2 

Tot la viermele de mătase au fost obţinute rase „marcate după 
sex“, la care sexul se poate deosebi după culoarea ouălor: ouăle din 
care vor rezulta masculi sint de: culoare albă, iar cele care vor da 
femele sînt cenugiu-inchis. Ouăle de culoare albă pot fi alese cu 
ajutorul unei celule fotoelectrice,-asfel că este posibil să se crească 
numai indivizi de sex mascul, саге, după cum am menţionat, pro- 
duc mai multă mătase. . - A 

Această. realizare deschide perspective- atrăgătoare și pentru 
alte specii. De exemplu, o mare realizare ar fi dacă s-ar reuși ca la 
unele specii de pești valoroși, cum sînt sturionii $1 salmonidele să 
se poată înmulți exemplarele de sex femel, care sint mai mari 
decit masculii și produc valoroasele icre negre şi icrele de Мапсін- 
ia, Că cercetările în această direcție au şanse de succes ne arată 
însăşi natura. Carasul argintiu este reprezentat aproape numai 
de femele, deci icrele lui se dezvoltă pe cale partenogenetică. 

La mamifere si la păsări se intrevád perspective de a schimba 
raportul normal dintre sexe. Pentru aceasta se încearcă separarea 
din spermă a spermatozoizilor, care conţin cromozomul X sau Z, de 
cei care conţin cromozomi Y sau W cu ajutorul electroforezei si 
prin centrifugare. Prin însămînțări artificiale ar fi posibil să se 
folosească acea grupă de spermă care să asigure indivizi cu sexul 
dorit, La taurine s-a reuşit, într-o oarecare măsură, să se separe prin 
centrifugare spermatozoizii. ou cromozomul X de cei cu cromozo- 
mul Y. Prin însămînţare artificială cu spermatozoizi cu cromozo- 
mul X s-a favorizat nașterea unui număr mai mare de descendente 
femele decît în cazul insámingárii naturale. 

Diferenţa de virstă între părinţi poate uneori influența rapor- 
tul/dintre sexe, De exemplu, cînd s-au încrucișat masculi maturi 
(vulpoi, șobolani) cu femele tinere, raportul între sexe a fost de 
1:1, în favoarea masculilor. La o încrucișare inversă (femele 
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mature şi masculi tineri), raportul in descendență a fost de 0,34 :1 
în favoarea sexului femel. Deci, sexul descedenţilor înclină spre pa- 
rintele cu o vitalitate mai mare. i 

Uneori, si prin condiţiile de hrană se poate schimba raportul 
dintre sexe. De pildă, prin hrănirea, diferențiată a iepurilor, ferne- 
lele, cu nutreţuri verzi și masculii, cu concentrate, s-a obținut in 
descendență un rapont de 1:0,5 în favoarea sexului femel. Cînd 
tratamentul s-a inversat, raportul dintre femele și masculi a fost de 
0,5 : 1,9 şi 0,2 : 1,7, în favoarea sexului, mascul. р 

Inversarea sau „redeterminarea sexului“ nu este о cale radi- 
cală de obţinere a celui mai important sex sub raport economic. 
Ea se foloseşte mai mult experimental și a fost sugerată de unele 
fenomene care араг întîmplător în natură, cum este freemartinis- 
mul. Prin folosirea de hormoni sexuali, s-a reuşit să se inverseze 
sexul inițial la trivon, la unele broaște, la unii peşti, păsări şi alte 
animale. La găini s-a realizat o inversare de sex în urma extirpării 
timpurii a ovanului. După această amputare, sub influenţa hormo- 
nilor masculinizanţi, a început să se dezvolte ovarul din dreapta, 
care s-a transformat treptat în testicul, chiar cu spermatozoizi. 

Diferentierea sexelor la plantele: superioare poate fi influen- 
tati prin acţiunea unor hormoni vegetali, cum sint auxinele. 

Unele cercetări efectuate de V. Preda, C. Pamfil şi colab., de- 
monstrează influenţa unor, hormoni sexuali de origină-animală asu- 
pra sexelor la plante. Prin tratarea porumbului cu hormonul gona- 
dotrop corial de origină animală s-a reușit să se mărească gradul 
de feminizare a plantelor experimentate exprimat printr-un număr 
niai mare de știuleți ре plantă şi apariţia în masă de boabe în 
panicul. 

În dirijarea sexelor un rol important аге gi selecția efectuată 
de om. Printr-o selecţie severă și lungă durată s-a reușit să se 
transforme plante dioice în hermafrodite. De exemplu, Vitis vinifera 
în formă sălbatică este dioică, iar via cultivată este hermafrodită; 
ceea ce-i conferă o producţie mai mare si de calitate superioară. 
Transformarea formei dioice în formă hermafrodită se datorește 
mutaţiei și selecţiei, 

Un alt exemplu interesant îl prezintă cînepa. Ea este o plantă 
dioică, cu forme mascule de talie mică, care mor imediat după 
înflorire (bună pentru fibre) și forme femele cu talie mare, care 
produc sămință. Plantele cu aspect femel pot avea айт flori 
mascule сіс și femele sau pot fi monoice, în timp ce pe plantele 
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cu aspect mascul apar foarte rar flori femele. Prin selecţie, s-a ob- 
ținut o ,cinepá monoică“, de ир femel, cu 950% din plante mo- 
noice sau hermafrodite şi o cînepă „cu maturitate uniformă“, adică 
forme femele şi mascule care ajung la maturitate în același timp. 
La acest din urmă tip de сіпера, 980/0 din plante au o creştere de 
tip femel, cu toate că plantele mascule, femele și dioice (herma- 
frodite) sînt în număr aproximativ egal. S-a demonstrat astfel că, 
prin selecţie, sexul poate fi- dirijat într-o. oarecare măsură. Tot prin 
selecţie, s-a demonstrat independenţa genetică a tipului de creş- 
tere, a longevităţii plantelor şi a formelor sexuale deoarece la cinepa 
cu înflorire uniformă toare cele trei: forme de sexualizare au o 
creştere preponderent de tip femel. 
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CAPITOLUL IX 


GENETICA SI PATOGENIA LA OM 


9.1. POATE FI FOLOSIT OMUL CA TEST IN GENETICA ? 


Răspunsul nostru este NU şi DA, funcţie de obiectivele ce se 
urmăresc în studiul genetic intreprins. Dacă se studiază determi- 
nismul genetic complex, mulifactorial al unor caractere morfolo- 
gice, atunci omul NU este indicat ca test, din următoarele motive: 

— Omul nu se poate supune la încrucișări dirijate, aga cum se 
procedează la plante si animale, pentru studierea modului de trans- 
mizere ereditară a unor caracteristici normale sau patologice. 

— La om nu se pot obţine linii consanguinizate homozigote 
necesare cercetărilor. 

— Prolificitatea familiilor. este redusă la cîțiva copii. 

— Durata unei generaţii este mare, de circa 30 de ani. 

— Nu este posibil sá se limiteze sau să se interzică reprodu- 
cerea cînd se constată apariția unor boli sau malformații ere- 
ditare. Е ОЕ ЕЕ s 

— Nu se pot induce. mutații sau aberaţii cromozomale cu fac- 
tori de mediu nespecifici. . - xut 

. — În testări se dau uneori informații subiective sau voit ero- 
nate din partea celor examinagi. : | 

Din aceste considerente si multe altele, 'genetica este obligati 
să extrapoleze în domeniul uman: concluziile cercetărilor experi- 
mentale efectuate pe diferite animale cît mai apropiate filogenetic 
de om (maimuțe, cimpanzei, gorile) sau altele жга frecvent їп 
cercetările de genetică, cum sînt iepurii, şoarecii, cîinii, pisicile etc. 
Compararea rezultatelor este justificată, deoarece omul si anima- 
lele ective au ún plan de organizare biologică asemănător. Se 
subînțelege că extrapolarea. rezultatelor la om se face cu rezer- 
vele cuvenite, 

Genetica comparată, care este o știință tînără, sperăm să aducă 
o contribuție majoră la dezvoltarea geneticii umane si în special la 
înțelegerea, patologiei ereditare umane. 

' Си oaze aceste inconveniente relevate, uneori omul poate fi 
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1olosit ca „test genetic, pentru că prezintă unele avantaje pe care 
nu le pot oferi alte vieţuitoare: 

— Omul este capabil să vorbească si să serie. Ca atare, el 
ajută prin cuvînt reconstituirea unui arbore genealogic. 

— Polimorfismul genetic morfologic, dar mai ales biochimic, 
al omului, ajută la înțelegerea unor aspecte ale dezvoltării em- 
brionare și a unor procese metabolice. 

— Pe om se pot studia probleme legate de terapeutica medi- 
cală (de exemplu, accidentele produse de unele medicamente, posi- 
bilitatea de grefe de ţesuturi şi organe etc.). 

— Mecanismele moştenirii unor trăsături ш, normale sau 
patologice, nu pot fi evidenţiate decit prin studiul geneticii omului. 

— Prin studiul genetic al bolilor ereditare la om s-au pus ba- 
zele biochimiei genetice, care a precedat cu cîțiva ani biochimia 
genetică la plante şi animale de laborator. 

Pe scurt, clară rămîne ideea că omul nu poate şi nu-i permis 
să fie folosit ca „animal de experiență“ in probleme de genetică și 
în orice experiență care implică riscul. Ceea ce au făcut naziștii 
cu omul în cel de al doilea război mondial sînt „experiențe de 
tristă amintire“. 


9.2. CE SE ÎNȚELEGE PRIN BOLI EREDITARE 
ȘI CARE SINT CAUZELE LOR? 


O boală ereditară este aceea care se datorește unor modificări 
în baza ereditară a organismului. Ea are frecvent un caracter fa- 
пша], adică afectează mai mulți membri ai unei familii, fie suc- 
cesiv de-a lungul mai multor generaţii sau numai o singură gene- 
гае. O altă dovadă pentru atestarea originii ereditare а unei boli 
la om o constituie existența aceloraşi tulburări și la alte animale. 

Prin transmiterea unei boli se înţelege nu transmiterea bolii 
ca atare, ci transmiterea genei sau a genelor care o generează. Apa- 
пра bolii este în funcție și de condițiile de mediu intern sau extern, 
care facilitează penetranţa şi expresivitatea efectelor genelor. După 
unii, boala nu este nimic, terenul este totul. 

„Fiecare individ are o structură biochimică, determinati de o 
bazà genetică proprie lui. Această bază ereditară influențează, prin 
mecanismele de apărare pe care le condiționează, apariţia sau evo- 
luţia unei boli ereditare. Asa se explică de ce în cursul unor epi- 
demii, unii oameni sînt perfeot sănătoşi, neafectati de nici o tulbu- 
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cuive, O boală ereditară nu se mani- 


rare caracteristică bolii respe ; ү 1 
chiar dacă defectele sint 


festi obligatoriu de la începutul vieţii, 
prezente în momentul fecundării. 

Bolile ereditare se împart în trei grupe: — Ие 

— Boli condiţionate de o singură mutație genica. Ele pot 
apărea în cursul unei singure generaţii, dacă sint dominante, sau 
se pot transmite din generaţie în generaţie, dacă sînt recesive. În 
ultima eventualitate se pot transmite de-a lungul unui mare număr 
de generaţii, dacă nu sînt eliminate de selecţia naturală. | 

— Boli condiţionate de mai multe gene sau boli poligenice. 
Acestea nu apar decît in anumite condiții de mediu. 

— Boli greu de interpretat. Unele din ele se supun legilor 
mendeliene, dar au o frecvență atít de ridicată încît se presupune 
că distribuţia și frecvenţa lor sînt condiţionate de selecția naturală; 
altele au o concentrare familială destul de mare, dar în foarte 
multe cazuri apar sporadic (ex. schizofrenia). 

` Bolile cauzate de anomalii cromozomale constituie o cate- 
gorie separată de boli ereditare. 

Frecvența bolilor ereditare este surprinzător de mare. Se cu- 
nosc peste 1000 de boli ereditare. La 10.000 de indivizi apare o 
boală ereditară. În țările dezvoltate, numai diabetul zaharat se în- 
tilneşte la 2—3 din populație. În unele regiuni, schizofrenia este 
în jur de 10%. Se apreciază că 0,5—10/) dintre copii au o aberaţie 
cromozomală cu consecințe clinice mai mult sau mai puțin impor- 
tante. Aproximativ 109/0 dintre той produsii de concepție sînt pur- 
tătorii unei anomalii cromozomale. Cea mai mare parte sint in- 
compatibile ou viața şi ca atare purtătorii vor fi eliminaţi. S-a 
apreciat că 250/, dintre zigoți dispar înainte de sfîrşitul vieţii lor 
intrauterine. La alte specii, pierderile sint mai mari. De la 25—500/ 
dintre embrionii eliminaţi spontan au o aberaţie cromozomală. 
Prin urmare, ропа seama de evenimentele care au loc în cursul 
vieţii intrauterine, „naşterea unui copil viu și sănătos constituie со 
reușită de care trebuie să fim mîndri“. 

„Bolile ereditare sînt răspîndite în toate populațiile lumii şi au 
însoțit omul de-a lungul întregii sale istorii filogenetice. Nu există 
nici o boală limitată la o singură populaţie. În populaţiile mici, 
unde membrii se căsătoresc între ei, bolile ereditare pot atinge con- 
centraţii foarte mari, deoarece creşte procentul indivizilor cu gene 
în stare homozigotă. 

ES Iată frecvenţa cîtorva dintre cele mai cunoscute boli ere- 

itare. 
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Frecvența la 1.000.000 


Би La naștere Tn duet 
— Suxditate totală ereditară 46 | 46 
— Cataractá congenitalá 160 150 
— Atrofia nervului optic , 57 7 57 
— Albinism 130 130 
— Microcefalia adevărată 40 21 
— Miopia gravá 150 150 
— Hemofilia 50 * 5 


După toate posibilităţile, frecvența bolilor ereditare nu a cres- 
cut în ultimele decenii. Cu toate acestea, ponderea patologiei ere- 
ditare este mult mai mare decit în urmă cu o jumătate de secol. 
De pildă, în Anglia, in anii 1914—1915, factorii genetici se conside- 
rau implicați în numai 16,59/, din totalul cauzelor montalității in- 
fantile şi de 600, din decese erau „vinovaţi“ factorii de mediu. 
După, datele din 1954, decesele determinate de anomalii genetice 
au crescut la 37,50/,, iar cele cauzate de anumite infecţii erau de nu- 
mai 14,50/,. Aşa se explică de ce în ultimii ani multe spitale de boli 
contagioase au devenit clinici de boli ereditare. O atare situaţie a 
determinat orientări noi în probleme de diagnosticare, tratare şi 
profilaxie а bolilor la om. 

Cauzele bolilor ereditare sint mutaţiile din celulele germinale, 
сате se transmit. Ја celulele-fiice si apoi, în urma fecundării, gene- 
raţiei următoare, Mutaţiile pot fi provocate de o gamă largă de 
factori. Pe lîngă radiațiile ionizante, substanțele chimice pot peri- 
clita informaţia genetică. După unele date, omul este expus în pre- 
zent acţiunii a aproximativ jumätate de milion de substanțe chi- 
mice. În fiecare an, industria chimică produce 30.000 de subs- 
tange chimice. Dintre acestea, aproximativ 15 sînt capabile de a 
induce mutații. 

La acești agenți fizici şi chimici trebuie să adăugăm gi unii 
agenți biotici, cum sint unele virusuri (rubeoli, rujeolă, hepatita 
epidemică), precum și unele substanţe secretate de ciuperci, ca afla- 
toxinele. Poluarea mediului înconjurător omului, pe lingă alte con- 
secințe nefaste ce le are asupra, lui şi a vieţii în general, constituie 


şi. o sursă de mutații. Aşadar, omul şi toate celelalte organisme vii, 


trăiesc continuu într-un mediu mutagen. 
Cum marea majoritate a agenţilor mutágeni menționați sînt 
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şi cancerigeni, importanţa lor este enormă pentru om, pe de o 
parte, afectînd germenul (malformații, defecte metabolice), pe de 
altă parte, afectind soma (mutații somatice), dintre care cancerul. 


9,3. CARE ESTE ROLUL FACTORILOR GENETICI 
ŞI DE MEDIU IN PATOGENEZĂ ? 


Pentru a demonstra care este rolul factorilor genetici şi de 
mediu în patogeneză se folosește o schemă care cuprinde toate bo- 
lile într-un spectru continuu. La un сарат notat cu G domină fac- 
tori genetici, iar la celălalt notat cu М domină factorii de mediu. 
Spre capătul G se situează bolile rare, determinare adesea mono- 


Reprezentarea schematică a locului pe care îl ocupă bolile în raport cu 
importanța relativă a factorilor genetici (G) şi de mediu (M) în pato- 
geneză. 


‚ G ' M 
ө LÀ 


genic. În zona de mijloc si spre extremitatea M se plasează bolile 
complexe şi comune, care sînt aproape sigur poligenice, iar factorii 
de mediu intervin în special în influențarea variabilităţii şi expre- 
sivităţii bolii într-o populaţie. 

În studiul tulburărilor generice de la un capăt sau de la ce- 
lălalt al spectrului, problemele care se pun sînt diferite. Spre ex- 
tremitatea G se discută amánunte de genetică formală, natura pre- 
cisă a defectului de bază etc. Spre capătul M trebuie stabilit în 
primul rînd care este contribuţia genetică şi care este aportul me- 
diului în determinarea fenotipului studiat. Certitudinea cu care se 
poate susține rolul eredității depinde de precizarea cu care a fost 
exclus rolul determinant al factorilor de mediu. 

În condiţii de trai date, unele persoane pot fi localizate mai 


aproape de capătul G, altele' mai apropiate de capătul М, datorită” 


diferenţelor de penetranţă a genelor care au rol în patogeneză. 
În general, se poate aprecia că айх factorii genetici cit şi cei 
de mediu por juca roluri cam la fel de importante în patogeneză. 


ans 
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9.4. CUM SE POATE DEMONSTRA ROLUL EREDITATII 
IN PRODUCEREA UNOR BOLI LA OM ? 


Pentru aceasta se folosesc mai multe metode: 

Ancheta familială, care are ca scop, recunoașterea aspectului 
ereditar a unci boli, urmărirea modului ei de transmitere și preci- 
zarea variabilităţii fenotipului respectiv. 

O boală se consideră ereditară: 

— când este mai frecventă în cadrul membrilor familiei cer- 
cetate decit în populaţia generală; 

— cînd se supune uneia dintre legile mendeliene; 

— când se dovedește că nu factorii de mediu sînt cei respon- 
sabili pentru incidența crescută a bolii, х 

Studiul arborelui genealogic permite cunoaşterea tabloului ра- 
tologic al familiei şi pune în evidență manifestările parţiale ale sin- 
dromului însilnit la cazul descoperit. Se folosește cu precădere la 
studiul bolilor determinate monogenic. 

Investigaţiile de biochimie au permis: 

; — să se stabilească că foarte multe boli care prezintă un tablou 
clinic complex sînt consecința mutaţiei unei singure. gene; 

— explicarea mecanismului de dominanță la nivel molecular; 

— detectarea multor erori de metabolism înnăscute; 

— detectarea heterozigoţilor pentru o genă recesivă, 


9.5. SE POT OBŢINE REZULTATE TERAPEUTICE BUNE 
ȘI O PROFILAXIE EFICIENTĂ IN BOLILE EREDITARE ? 


„ Terapia este încă partea cea mai puţin satisfăcătoare a ge- 
nericii medicale. Sint unele rezultate încurajatoare, care se vor am- 
plifica pe măsură ce se vor cunoaște mecanismele intime de pro- 
ducere a bolilor ereditare. De exemplu Boala Wilson, o eroare 
înnăscută privind metabolismul рр (deci ereditară), prin tra- 
tament cu BAL, si mai ales cu penicilină, s-au mobilizat depozitele 
excesive de cupru din organism. După acest tratament, bolnavul 
duce o viață normală şi se poate preveni chiar declanșarea mani- 
festă a bolii, dacă depistarea se face timpuriu. 

În alve cazuri se recomandă: 

— Dieta de excludere, adică să se scoată la timp din hrana 
bolnavului substanțele care nu pot fi metabolizare, pentru a pre- 
veni tulburări specifice. 
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. . * Li > А, 
— Eliminarea din organism a substanţelor acumulate în urma 


erorii de metabolizare. Пе 

— îndepărtarea organului afectat prin tratament chirurgical, 
acolo unde este posibil. А А 

— În unele cazuri, cînd lipsesc unele enzime (proteine) din 
plasmă, este posibilă administrarea acestora sub formă de injecții. 

Nuci exclus ca în viitor să se găsească mijloacele prin care 
să poată fi introduse în celule, cu ajutorul virusurilor, unele gene 
normale. . 

Prin profilaxia genetică se caută să se împiedice transmiterea 
genelor anormale în generaţiile următoare, ca şi apariţia bolii la im- 
divizii predispugi. 

Dintre metodele folosite în acest scop menţionăm sfaturile ge- 
netice. Aşa cum sugerează si mumele, sfaturile genetice reprezintă 
un ansamblu de cercetări care au drept scop stabilirea riscului pe 
care ЇЇ are o persoană oarecare de a avea urmași anormali genetic. 
Ele se pot da înainte sau după căsătorie și au un caracter strict 
personal. Cele mai eficiente sînt sfaturile prenuptiale. 

Sfaturile generice sînt solicitate adesea de persoane aparent 
sănătoase care provin din familii cu diverse tulburări genetice, de 

soane cu o boală ereditară sau de părinţi care au născut un 
copil cu o tulburare ereditară. În toate cazurile, ei vor să ştie care 
este riscul de a avea un urmaș cu aceleași tulburări sau cu o tul- 
burare apropiată condiţionată genetic. După ce se află care este 
тіѕош, părinţii hotărăsc dacă vor mai avea sau nu copii. 

Pentru ca sfaturile genetice să fie eficiente, se impun cîteva 
condiţii necesare: i 

. — Să se cunoască istoria (arborele genealogic) familiei în cau- 
ză. Pornind de la numărul de cazuri familiale se calculează riscul 
recurentei, 

— S% se urmărească riscul ca alt membru al familiei să fie 
afectat. Metodologia este foarte complicată si presupune o cul- 
tură genetică multilaterală. 

„= Sfaturile să se formuleze numai după ce s-a precizat forma 
clinică și generică a bolii, 

— Să se studieze și să se analizeze сїт mai multe date din lite- 
ratură cu privire la cauzele şi modul de transmitere а diferitelor 
tipuri de boli ereditare. ' 

— Sfaturile trebuie date în funcţie de gravitatea tulburării si 
de posibilitatea cercetării. ei. 

— Sfaturile genetice se vor da cu multă prudență partenerilor 
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care prezintă riscul de a avea un copil cu o boală determinată de 
gene recesive. E nem x is " . á " 

Prin folosirea intensivă a acestui mijloc de profilaxie, cit si 
prin limitarea surselor de agenți mutageni, bolile ereditare se pot 
menţine ca frecvenţă la un nivel coborit. 

O dispariţie totală a bolilor ereditare, în condiţii naturale, nu 
se poare spera. Chiar dacă, prin absurd, той purtătorii de boli 
ereditare ar fi excluşi de la reproducere, si atunci vor fi boli ere- 
ditare datorită faptului cà apariţia de поі mutații e un proces 
continuu. În mediul înconjurător se găsesc şi vor fi mereu lactori 
mutageni. Eliminarea lor şi suprimarea fenomenului de mutageneză 
în natură rămîne un simplu deziderat. 


9.6. CE SE ȘTIE DESPRE CROMOZOMII OMULUI 
ȘI DESPRE ,ZESTREA" LOR EREDITARĂ ? 


Cunoașterea înfățișării cromozomilor (numărul, forma si mă- 
rimea) unor plante si animale a suscitat în mod normal interesul 
pentru cunoasterea cariotipului omului, adică a aceluia саге a ajuns 
in posesia unor astfel de informaţii despre alte organisme vii. Pri- 
mele studii asupra cariotipului uman -au apărut la începutul seco- 
lului al XX-lea. Iniţial s-a acceptat că celula umană are 48 de 
cromozomi, adică 46 de autozomi și doi cromozomi ai sexului. 
În anul 1956, doi geneticieni suedezi A. /. Tijo şi A. Levan de- 
monstrează cu ajutorul culturilor de celule că omul are numai 46 
de cromozomi: 44 de autozomi și doi cromozomi ai sexului. 

ЯНА După, descoperirea cariotipului uman, cercetările de citogene- 
иса umană au luat un mare ауіп, reușind să stabilească nu numai 
aspectele normale ale cariotipului ci si o serie de aberaţii cromo- 
'zomale în cazul unor maladii ereditare, ale tumorilor maligne etc. 

„Cu ocazia: conferinţei de citogenetică umană de la Denver- 
California din anul 1960 s-a stabilit un sistem unic de clasificare 
a cromozomilor omului, numit sistemul Denver. 

, n conformitate cu acest sistem, cei 46 de cromozomi sînt îm- 
рага in șapte grupe, fiecare dintre ele cuprinzind un număr va- 
riabil de cromozomi. Criteriile de grupare au fost lungimea bra- 
elor, poziţia centromerului si raportul dintre braţe. Cele şapte gru- 
pe sînt următoarele. (fig. 9.1): ) 

Grupa А cuprinde trei perechi de cromozomi, cu dimensiunile 
cele mai mari, cu centromerul așezat aproape de mijloc. Perechea 


N 
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z АЕ 
a treia este ceva mai mică decit 


primele două, În, ceea ce priveşte 
„zestrea ereditară” a fiecărui cro- 
mozom, situaţia se prezintă astfel: | | | | | | | | | 
cromozomul 1 cuprinde 12 gene 
răspunzătoare de grupul sanguin 1234567 83 
Rhesus şi de sinteza enzimelor im- 
plicate in reacţii metabolice; cro- 
mozomul 2 are 7 gene cunoscute, { i i tatii 
din care una condiţionează sin- 
teza hemoglobinei alfa si beta; 
cromozomul 3 este încă neexplorat. Fig. 9.1. Cariograma la ош 
Grupa B cuprinde perechile (2п = 46 cromozomi). 
4 şi 5 de cromozomi; сй ceritro- : : 
mer submedian, greu de deosebit 7 : 
intre ei. Cromozomul 4, la care se cunosc num i două gene, are 
o genă legatá,de sinteza hemoglobinei alfa si beta, iar là cromo- 
zomul 5 sînt descoperite 3 gene responsabile de sinteza enzimelor 
implicare în reacţiile metabolice. х 
Grupa C este formată din cromozomi. de mărime mijlocie, 
mai mult sau mai puțin metacentrici, formînd un şir continuu, greu 
de individualizat.: Această grupă cuprinde 7 perechi: de autozomi 
şi cromozomul, sexului X, unul singur la bărbat gi 2 la femeie, deci 
15 cromozomi la bărbar şi 16: cromozomi la: femeie. În ceea ce pri- 
veste sarcina genetică a fiecăruia, facem cîteva referiri: cromozo- 
mul 6 are 11 gene, din care una este răspunzătoare de grupul 
HL-A, implicată În apărarea imunitară; în cromozomul 7 sint cu- 
noscute 4 gene, între care este şi cea care condiţionează factorul Ha- 
geman, implicat în coagularea singelui; cromozomul $ este încă 
neexplorat;! cromozomul 9 are o genă de care depinde grupul san- 
guin ABO; în cromozomul 10 s-au descoperit două gene neconfir- 
mate încă; cromozomul 11, din cele 4 gene cunoscute una este ràs- 
punzátoare de sinteza lactico-dehidrogenezei A implicată in reac- 
4üle metabolice; cromozomul 12, în rindul celor 5 gene descoperite 
se află cea de care depinde sinteza lactico-dehidrogenezei B, impli- 
сала în reacții metabolice, 
Grupa D cuprinde perechile 13, 14, 15 de cromozomi acro- 
centrici de dimensiuni medii. Cromozomul 13 are 5 gene cunoscute, 


dintre care una stă la baza formării hemoglobinei Gower 2, ce se 
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gáseste numai la fetus; cromozomul 14 poartă o genă de care de- 
pinde sinteza unei substanţe (nucleozida fosforilaza) necesară in 
unele reacții metabolice; cromozomul 15 posedă 5 gene, din care 
două condiţionează sinteza hexozaminidazelor A si C, necesare în 
numeroase reacţii metabolice. 

Grupa E este formată de trei perechi de cromozomi (16, 17, 
18) relativ scurţi şi de tip metacenwic (16) si submetacentric (17, 
18), structuragi. genetic astfel: cromozomul 16 cu 4 gene cunoscute, 
printre care se găsesc şi cele responsabile de sinteza haptoglobinei 
alfa, care împiedică hemoliza singelui; cromozomul 17 are 3 gene, 
din care una condiționează sinteza timidinei kinaze necesară la 
formarea ADN; cromozomul 18 are o genă răspunzătoare de sin- 
teza peptidazei A, implicată în reacţii metabolice. 

Grupa F cuprinde perechile 19 si 20 alcătuite din cromozomi 
mici, cu centromeri mediani, greu de distins între. ei. Cromozo- 
mul 19 are două gene, din care una determină formarea glucozo- 
fosfato-izomerazei implicată în ciclul: Krebs, care furnizează ener- 
gia organismului; cromozomul 20 are două gene cunoscute, una 
răspunde de sinteza adenozindezaminazei, cu rol în anumite reac- 
ţii metabolice. е 

Grupa С este formată, la femeie, din două perechi de cromo- 
zomi mici, acrocentrici, cu sateliți (21 şi 22); la bărbat există încă 
un cromozom în această grupă si anume cromozomul Y (specific 
sexului mascul) de mărime variabilă, cu centromer rău definit, 
fără satelit. Pe cromozomul 21 se cunosc două gene din саге una 
stă la baza sintezei super-oxido-dizmutazei, iar cealaltă este impli- 
cată în unele reacţii metabolice; cromozomul 22 este încă ne- 
explorat. - : 

În concluzie, cei 46 de cromozomi ai omului sint destul de 
binecunoscuţi ca număr, formă, mărime etc. Se cunoaşte cite ceva 
şi din zestrea ereditară ре care-o regizează, o păstrează $ о trans- 
mite fiecare cromozom. Se cunosc peste 100 de gene în cromozomii 
omului. Dar aceasta înseamnă foarte puțin faţă de cele aproxima- 
tiv 40.000 de gene pe care le ascund cromozomii umani. Cu toate 
acestea, s-a reușit să se întocmească o hartă, încă incompletă și ne- 
sigură, a cromozomilor la om. Ea prezintă un interes teoretic ex- 
trem de mare, de unde pot deriva o serie de avantaje practice, cum 
ar fi posibilitatea de prevenire a unor boli ereditare. 
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97. EXISTĂ BOLI CAUZATE DE ANUMITE ANOMALII 
ALE CROMOZOMILOR ? 


Da, şi încă multe și grave. , PE . . ; 

De îndată ce а fost posibilă identificarea $i descrierea cario- 
tipului normal al omului, s-au putut, explica cauzele unor anomalii 
cromozomale si efectele lor fenotipice. Anomaliile pot fi provo- 
cate de schimbări în structura sau numărul cromozomilor. Cele mai 
frecvente sint legate de lipsa sau prezența în plus a unuia sau mai 
multor cromozomi faţă de numărul normal, fenomen numit aneu- 
ploidie. І 

Manifestările anatomo-chimice sint condiţionate de valoarea 
cromozomului lipsă sau supranumerar, adică de numărul genelor 
absente sau suplimentare și de rolul pe care-l au în dezvoltarea or- 
ganismului uman. Prin urmare, cu Cit cromozomul afectat este mai 
mare cu atât tulburările clinice sînt mai grave. 

La indivizii bătrîni, numărul de celule aneuploide este sem- 
nificativ mai mare decît la indivizii tineri. Se раге că, sub raport 
cirogenetic, după 35 de ani riscul de a avea copii purtători de ano- 
malii cromozomale. creşte evident. De exemplu, mai mult de 40%% 
dintre copiii cu sindromul Down sau mongolism se nasc din mame 
care au trecut de 40 de ani. Indivizii afectați de această boală au 
тайа mai mică, fertilitatea redusă, sint înapoiaţi psihic și au o fi- 
gură specifică, moartea survine, în general, înainte de 20 de ani. 
Studiile recente asupra mongolismului arată că boinavii posedă 
un cromozom în plus în perechea 21 (ei au 2n = 47 de cromo- 
zomi). Această aberaţie apare la diviziunea meiotică, unde perechea 
21 la femeie nu se separă în cîte un cromozom omolog la fiecare 
din cele două celule-fiice, ci ambii merg împreună la o singură ce- 
lulă, fenomen numit nondisjuncție (fig. 9.2). Din această cauză, 
apar două tipuri de ovule: cu 22 şi cu 24 de cromozomi. În urma 
fecundării unei ovule cu 24 de cromozomi de către un spermatozoid 
normal cu 23 de cromozomi rezultă un zigot cu 2n — 47 de cro- 
mozomi, din care se va dezvolta un individ mongolian. 

„ Trisomia cromozomului 13 sau boala lui Patau este foante 
tară și cu o mortalitate foarte ridicată (cazurile în care bolnavul 
atinge' un an sînt excepţionale), Bolnavul are capul foarte mic, 
fruntea segitá, anomalii oculare, buză de iepure, urechi mici, jos 
implantate, picior'surimb, uretere duble etc. 

| Trisoma cromozomului 18 sau boala lui Edwards, destul de 
гата, se caraoterizează prin microcefalee, urechi mari, țuguiate, de- 
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genitori 
normali, 
(сгатогтат!2!) 


-o cvndivizi ^. `1 тЇ 
mongolienr neviabi/r 


Fig. 9.2. Mecanismul : ‘арагінеі mongolis- , 


лаш (2n = 47) prin nondisjuncția . cromo- 
zomilor 21. ra A ORO PDC ln Ы 


SODO” 


Super- Sindrom Letal Sindrom 
fedeli Turner Klinefelter 


9 


Big, 9.3. Mecanismul apariției unor mala- 


dii cromozomale prin nondisjuncfia: cromozo- 
milor X. 
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gete cu. flexiune perma- 
nentă, impresiile digizale 
sint de obicei arcuri, pre- 
zintă frecvente malfor- 
maji viscerale etc. 
Trisomia C sau a 
cromozomului 8 provoacă 
afecţiuni osoase (în spe- 
cial la rotule), malfor- 
mati viscerale etc. 
Modificările ce apar 
în numărul de cromozomi 
ai sexului provoacă, de 
asemenea, maladii. grave. 


De exemplu, bărbaţii care 


în loc de 2 cromozomi 
normali X si Y au 3 sau 
mai mulţi cromozomi se- 


'xudi (XXY, XXXY, 


XXYY, XXXXY). pre- 


'zintă; sindromul Klinefel- - 


ter (fig. 9.3), 0 maladie 
care se manifestă prin ste- 


rilitate completă, afecţiuni 


psihice, obezitate, puber- 


-tate întirziată ŞI anorma- 


1а, comportament: psihic 
si. inteleorual anormal 
(irascibilitate, -inversiuni 
sexuale). 

Tulburările sint cu 
atit mai grave cu cît nu- 
márul de cromozomi se- 
xuali (X şi Y) este mai 
mare. La femeile care, in 
loc de 2 cromozomi X, 
au un cromozom (ХО) 
apare sindromul . Turner 
(v. d 99) Bolnavele 
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sînt sterile, prezintă afecţiuni psihice şi modificări ale caractere- 
lor sexuale secundare. 

Cauzele diferitelor aberaţii cromozomale pot fi următoarele: 

— Razele X si, în general, radiaţiile ionizante. 5 

— Diversele substanțe medicamentoase sau toxice care pot 

ataca direct cromozomii, producînd aberaţii în structura. ADN- 
ului, 
— Bolile virale, ca hepatita infecțioasă, holera. ș.a. 
— Carenţele alimentare, în special în aminoacizi, care pro- 
voacă unele tulburări de metabolism. De exemplu, femeile tinere 
internate. in lagărele de concentrare în timpul războiului au năs- 
cur copii cu sindromul Down într-o proporție mult mai mare 
decît cea așteptată. 

— Tulburările endocrine sînt capabile să favorizeze apariţia de 
aberaţii cromozomale. Mamele suferinde de hipertiroidism nasc 
uneori copii cu- sindromul Down. 

— Virsta parentală, în special vîrsta mamei, este o cauză 
importantă a unor boli prin aberaţii cromozomale. Cu cît vîrsta 
mamei care dă naștere unui copil este mai înaintată cu atit po- 
sibilitatea apariţiei unor boli determinate de aberaţii cromozomale 
este mai mare (tabelul 9.1). 

— Pilulele anticonceptionale,fac ca ovulaţia să fie întârziată. 

Pe lîngă anomaliile de număr, араг şi aberaţii de structură, 
ca și la alte organisme vii (deficienţe, inversii, translocatii $.a.). 
Ceea ce ţinem să subliniem este faptul că astfel de aberaţii, oricît 


TABELUL 9.1 


Frecvența relativă a nou-náseufilor cu sindromul Down în funcţie de virsta 
mamei (după Collmann Stoller, 1962) : 


Virsta mamei Frecvența nou-născuţilor Raportul dintre numărul 

, (ani) mongoloizi in 96 copiilor afectaţi si normali 

NERONE SECUNDUM PENNE 

—20 0,043 1:2300 \ 

20—24 > 0,062 1:1600 
26—29 ' , 0,083 1:1200 
30—34 ' 0,118 1; 870 
35—39 , 0,350 .1; 300 
40—44 0,993 : \ 1; 200 
45— 2,200 1: 45 
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de mici ar fi ele, determină schimbări funcţionale mai grave la 
om decit la plante si chiar la unele animale evoluate. Expli- 
сайа este numărul mare de gene de pe cromozomii umani și că 
odată cu evoluţia organismelor s-a ajuns la o mai mare stabilitate 
а cariotipului. 


9.8. CE SINT MALFORMATIILE CONGENITALE 
ŞI CARE SINT CAUZELE LOR ? 


Malformaţiile congenitale cuprind toate. anomaliile biochi- 
mice, fiziologice sau morfologice care apar în cursul dezvoltării 

` prenatale, Ele se manifestă la naștere şi după aceea. 

Malformaţiile congenitale sint foarte frecvente la embrionii 
şi feruşii avortați, fiind chiar cauza avorturilor spontane. 

După toate probabilitățile, frecvenţa malformaţiilor la om 
va crește іп anii următorii, deoarece multi copii cu malformații 
sînt salvaţi și supraviețuiesc, dind naştere, la rindul lor, la copii 
afectaţi de aceeași anomalie. Malformaţiile congenitale reprezintă 
una din cele miai importante cauze ale mortalităţii infantile. 

Malformagile congenitale nu includ noțiunea de ereditate. 
Multe din tulburările ereditare nu sînt congenitale (adică nu sînt 
prezente la naștere) și, invers, multe dintre afecțiunile congenitale 
nu sînt ereditare, ci se datoresc intervenţiei unor factori din me- 
diul exterior. Totuşi, un mare procent de malformații sînt eredi- 
tare, ca rezultat al unor mutații. Unele malformații pot fi deter- 
minate atît de condiţiile de mediu сіс şi de mutații (de exemplu 
hidrocefalia). 

Incidenga: malformaţiilor congenitale, este destul de mare si 
anume în jur de 6—89/y. Acest procent cuprinde atit malforma- 
fille genetice cît si pe cele condiţionate de mediu. Aici nu sînt in- 
cluse tulburările biochimice, tulburările diferenţierii histologice si 
morfologice. Dacă s-ar lua în considerare și acestea, frecvența to- 
tală a ' malformaţiilor somatice ar ajunge la 149/0. Majoritatea 
trec însă aproape neobservate. Unele sint descoperire la naştere iar 
cele mai multe în primii ani de viaţă, Se pare că frecvenţa mal- 
formațiilor congenitale este aceeaşi in тоате grupele umane stu- 
diate pînă acum. Tipul de malformaţie variază însă, uneori, de la 
o populaţie la alta. De exemplu, polidactilia (prezenţa unua sau 
mai „multor degete suplimentare) este frecventă la negri. Buza de 
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iepure si despicătura palatină apar mai des la mongoli (japonezi) 
iar encefalita la europeni. 

Principalele cauze ale malformaţiilor congenitale sînt urmà- 
toarele: 

Mutaţiile, care constau în modificări bruște ireversibile la 
nivelul informaţiei genetice. Ele duc la întreruperea continuității 
unor caracteristici si determină apariţia altora în locul lor. Noile 
caracteristici sînt adesea nefavorabile organismului. Mutaţiile sint 
singura cauză a malformaţiilor de origină ereditară. 

Unele substanțe chimice şi unele medicamente au efecte tera- 
togene la om si la animale. Un exemplu îl constituie anticon- 
cepţionalul şi tranchilizantul thalidomida, care a provocat mal- 
formaţii la om, adevărate tragedii. După datele din R.F.G., An- 
glia, Canada, Belgia, Elveţia: şi Suedia s-a constatat că mamele 
care au folosit acest medicament în zilele 27—40 de la fecun- 
dare au dat naștere la copii cu malformații ca: hipomelia, diame- 
lia, focamelia ş.a. Aceste malformații au fost provocate de thalido- 
midi şi la unele animale de laborator (șoareci, iepuri). Substanțele 
citostatice întrebuințate în tratamentul tumorilor maligne ca și ami- 
nopterina, o substanță întrebuințată ca absorbtiv, s-au dovedit, 
de asemenea, provocatoare de malformații. Mamele care au 
primit tetraciclină în timpul sarcinii nasc copii cu malformaţie, 
displazia de smalţ dentar. 

Factorii nutriţionali au о influență asupra dezvoltării em- 
brionului. Lipsa vitaminelor din alimentația mamei însărcinate are 
adesea consecințe grave. Incidența malformaţiilor creşte in cazu- 
rile de accentuată сагеп{а alimentară. Femeile care în timpul sar- 
cinii au tulburări digestive nasc relativ frecvent copii cu mal- 
formaţii. La mamele care âu avut vărsături în timpul sarcinii, 
incidenţa copiilor anormali este de patru ori mai mare decit la 
mamele care au avut o evoluţie normală a sarcinii. Abuzul de al- 
cool și de tutun în timpul sarcinii provoacă apariția de malfor- 
maţii congenitale de diferite tipuri. 

Hormonii au un important rol malformativ, demonstrat în 
Principal la animalele de experiență, b: Я 

La om, hipertiroidia materná determinà un mare numar de 
avorturi și de malformații congenitale cum sint: malformații osoa- 
se, idioțenie, convulsii, hidrocefalie şa. Cu cît hipertiroidia este 
mai veche cu atit sînt mai numeroase malformajile embrionare. 
Au apărut cazuri de cretinism si sindromul Basedow la copii a 
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căror mame au primit tiouracil în timpul sarcinii. Unii copii, nis- 
сці din mame, care au primit cortizon în timpul sarcinii, au ma- 
nifestat malformații. 

Insulina poate afecta embrionul. Sobels a observat că din 17 
femei tratate cu insulină în timpul sarcinii, patru au născut copii 
morti, iar două, copii cu malformații. 

Mamele cu diabet zaharat nasc frecvent copii anormali (cu 
polidactilie, sindactilie) şi cu malformații ale creierului, ale ini- 
mii, ale arborelui urinar şi ale ochilor, cu anomalii cardiace, în 
proporție de 6—250/0. Si mamele prediabetice nasc copii cu mal- 
formații (40/0) $1 peste 300/, din sarcini sînt avontate. 

Malformaţiile congenitale la om mai pot fi provocate de anu- 
mite infecţii care apar în timpul sarcinii (de exemplu rubeola, ru- 
jeola, parotidita epidemică), surplusul de radiații ionizante, altitu- 
dinea, anotimpul etc. 

Virsta înaintată а mamei este considerată, de asemenea, о cauză 
a apariției malformaţiilor. FHegnaner, studiind 142.000 de nou-nis- 
cuti, a constatat că incidenţa diferitelor malformații congenitale este 
de 0,590/, la copiii a căror mame au sub 25 de ani şi de 1,720/ la 
copiii de la mame peste 40 de апі. Virsta înaintată predispune la 
nondisjuncții cromozomale, factor important si inoriminat în tri- 
somii. Organismul imbátrinit oferă structuri și procese metabolice 
dereglate, insuficiente, care influențează vitalitatea -gameţilor, fā- 
cîndu-i mai vulnerabili la acţiunea factorilor teratogeni. 

Aşadar, malformagile congenitale sint rezultatul а doi factori 
esenţiali: ereditatea şi condiţiile de mediu și a interacțiunii dintre ei. 


9.9. CE POSIBILITĂŢI SINT PENTRU A PREVEDEA APARIȚIA 
UNOR BOLI EREDITARE SAU MALFORMATII CONGENITALE 
PE BAZA/EXPERIENTEI ANTERIOARE ? 


Bolile ereditare sau malformaţiile congenitale care se transmit 


conform legilor mendeliene apar în generațiile următoare după anu- 
mite reguli previzibile. Astfel de cazuri sint puţine. La cele „mai 
multe, tot ce se știe despre ele sub raport generic este că au o inci- 
dență familială variabilă. DR 

: De exemplu, dacă într-o. familie s-a născut un copil cu mal- 
formaţii, şansa са celălalt copil зал. ceilalți copii să manifeste aceeași 
anomalie este mai mare decît în familiile în care nu s-a născut nici 
un copil cu malformații, aga cum rezultă din tabelul 9.2. 
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н TABELUL 9. 


Probabilitatea геараг іеі maltormaţiilor congentitale specifice in sarcini 
succesive în famili în care s-a năseut un copil eu această maliermatie 


E x RU 
d 

YA, x E н 
"m ba E $9 0 
EE: xu Ж ЕЕ 
58 Т E: HS G 2 он 

2 |А ЗА б A © 
STIS] "9 =] “A n 
Tipul de malformaţie а. NIC: ÎN кыш ev B. =: 45 
а 25 [9 о ао d 1n $7 
8. 3 [753 59 8 н 9a 

я |6 3-8 8 8 9 
|8|*9.|848| 88| F 3 |а 
‚| |а|®|#яз 3a] 2 | 2 [ха 
à 4|o|mn|nas|maj| v & JAS 
Frecventa la nașteri in : 
populatia: generalá 0j2|03|02| 01 |. 0,04 | 0,3 0,1 0,1 


< | Şansa de reapariție cînd | : | 
anibii părinţi sint normali | 2,1 | 3,9 16| 4,0 | 18 | 40 5,0 | 50 


Ба de геарагіјіе cînd 
unul dintre părinți este 
afectat * ' 


— | | — ро |17,0 | — |100 10—15 


Aprecierea sanselor de manifestare a fenomenului respectv în ` 


' generațiile următoare nu se mai poate face după formulele. clasice, 
| B ааа n е си ` 
mendeliene, ci se aplică așa-zisul risc empiric: ; ; 


Riscul empiric exprimă posibilitatea de a aprecia. apariţia. unui 


fenomen specific ре baza experienței anterioare. Se aplică în special 


în tulburările mintale. După unele cercetări, posibilitatea ca un. 


о 


descendent să facă aceeaşi boală ca fraţii săi, este de 2—5 sau chiar 
de 90у. Cînd unul dintre părinți este afectat, riscul empiric ajunge 
pini la 150/0, iar cînd ambii părinți sint inapoiagi mintal posibi- 
litatea se dublează. 

În familiile în care unul dintre părinți este schizofrenic, fiecare 
„copil are o șansă din șase de a fi bolnav. Cind părinţii sint sănătoşi 
și unul din frați este schizofrenic, orice viitor copil are 79/0 şanse 
de a fi afectat de aceeaşi boală. ; E J 
_ Utilizarea riscului empiric este relativ redusă pentru că nece- 
sită temeinice cunoștințe de genetică; acelaşi risc variază foarte 
mult de la о familie la alta şi de la o populaţie la alta; frecvența 
fenomenului poate fi influențată mult de factori de mediu. 
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9.10. REZISTENȚA LA BOLI ESTE O INSUSIRE EREDITARĂ ? 


Rezistenţa la boli sau la îmbolnăviri înseamnă nereceptivi- 
tatea organismului faţă de diferiți agenţi patogeni și totodată ca- 
pacitazea de a lupta împotriva lor. Această însușire poate fi în- 
născută (ereditară) sau доЫіпала. Indivizii cu o rezistenţă mare 
față de diferite boli au atît o rezistenţă înnăscută, determinată de 
baza ereditară, cit şi una dobindità sub acţiunea influenței me- 
diului extern. 

Gradul de rezistență înnăscută este diferit. Un individ nu 
poate avea mijloacele de apărare efective împotriva tuturor im- 
bolnăvirilor posibile. În cel mai bun caz, el poare fi mai mult sau 
maj puţin rezistent faţă de unul dintre agenţii patogeni mai răs- 
pîndiţi în mediul de viață în care trăieşte. Așadar, nu există in- 
divizi cu o rezistență universală. ў 

Rezistenţa sau receptivitatea la anumite boli rezidă in ultimă 
instanță într-o structura morfo-fiziologică deosebită a unor orga- 
nisme, caracteristici care se transmit în descendență. Pot să apară 
şi situații când indivizi cu același tip constituţional reacționează 
diferit față de acelaşi agent patogen. Conditionarea genetici а re- 
zistenţei organismului față de anumite boli infecțioase mai este 
influențată de specificitarea și rezistența agentului infecțios si de 
interacţiunea ce apare între gazdă $1 agentul patogen. 


9.11. CUM SE APLICĂ PRINCIPIILE BIOLOGIEI 
ȘI GENETICII MOLECULARE ÎN PATOLOGIA UMANĂ ? 


Fenomenele patologice la 'om, analizate la nivelul, interac- 
ţiunii între structuri moleculare, se împant schematic în două grupe 
mari: afecţiuni neereditare şi afecțiuni ereditare. 

Afectiunile neereditare pot avea mai multe cauze: 1 

— prezența unor factori care împiedică validarea activității 
proteinelor normale; 

— biosinteza în cantitate insuficientă a proteinelor (enzimelor), 
ca urmare a lipsei aminoacizilor, lipsei coenzimelor naturale sau 
epuizării resurselor energetice; 

— dereglarea, activităţii diverselor enzime ca o consecință a 
modificării structürii moleculare а organitelor celulare. 

O caracteristică generală a acestei grupe de afecţiuni este re- 
versibilitarea.. De îndată ce factorii de interferență au fost inde- 
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părtaţi se creează posibilitatea sintezei proteinelor respective (enzi- 
melor) cu о structură normală și în cantităţi necesare. 


Afectiunile ereditare 


^ ^ 


sint acelea in care lipsa unei activităţi 


enzimatice se datorează unei struoturi alterate sau unei lipse de: 
sinteză condiționată genetic. Astfel de afecţiuni sînt ireversibile. 
Uneori, enzima sau proteina, a cărei structură, este modificată din 
cauze genetice, reuşeşte totuşi să îndeplinească satisfăcător activi- 
tatea caracteristică în condiţii obișnuite. . 

- Prin modificarea condiţiilor, însă, enzima afectată se poate: 
să nu aibă aceeași eficacitate ca cea normală. Srabilirea etapei 
enzimatice deficitare în bolile înnăscute de metabolism si în enti- 
таре ce vor fi descoperire este o problemă de perspectivă care 
cere un mare volum de muncă. 
i În ceea ce priveşte tratamentul acestor boli, deocamdată cel 
mai eficace mijloc este evitarea apariţiei de homozigoti pentru ge- 


nele respective. Dintre d 


din dietă a compușilor 
suplimentarea dietei cu p 


9.12. CE IMPLICAŢII GENETIC 
FENOMENUL DE IMUNI 


roduşi imposibi 


E PREZINTĂ 
TATE ? 


loacele metabolice menționăm evitarea. 
căror catabolism este împiedicat sau 


1 de sintetizat de organism. 


Organizarea structurală a organismelor nu asigură o izolare 
selectivă între mediul lor intern şi cel extern. Uneori, pătrund în 
mediul intern al unor organisme macromolecule străine numite 
antigene. Ele au proprietatea de a provoca organismul la un „răs- 
puns de apărare“, adică la reacții imunitare, care constau în apa- 
riția de anticorpi. Anticorpii sint un tip particular de globuline, 
imunoglobuline sintetizate „de novo“ 


plasmocitare producătoare de glo 
specific indus de prezenţa antigenu 


anticorpilor îi face să se 
ireversibil). cu antigenul 


combine specif 
particular car 


formînd complexe antigen—anticorp. 


rezultat, în majoritatea c 


adică manifestarea fenomenului de 

Una si aceeași macromoleculă, pi 
суе de gazdă. 
tiva aceluiaşi antigen de către două gaz 


fest antigenitatea în fun 


azurilor, inacti 


la nivelul celulelor limfo- 


buline, ca urmare a stimulului 
lui. 


Structuralizarea sferică а 
ic (mai mult sau mai puțin 
e a provocat apariția lor, 

Aceste complexe au ca 
varea antigenului respectiv, 


ui de imunitate. ai. | 
potenţial antigenicà, їй mani- 


Anticorpii sintetizagi impo- 
de semnificativ diferite 
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genetic diferă între ei prin anumite detalii de structură (deosebiri 
în compoziția lanțurilor polipeptidice А si B). 

Antigenele sînt informaţionale, adică au o configuraţie spa- 
zială specifică și constantă, astfel, încît induc, fiecare în parte, 
formarea unuia şi aceluiași tip de anticorpi, cu care se vor putea 
combina întotdeauna specific. Fiecare organism sintetizează anti- 
corpi numai împotriva acelor molecule „potențial antigenice“, care 
au о structură diferită de cea a propriilor sale componente, sînt 
recunoscute ca străine gi sînt apte de a fi degradate de către siste- 
mele enzimatice ale organismului care produce anticorpii specifici. 

Fiecare organism „îşi recunoaşte anticorpii“ si reacționează 
împotriva anticorpilor străini, la fel ca și împotriva oricăror pro- 
teine străine, fie că provin de la o altă specie, fie de la un alt 
individ си оп genotip: modificat, din cadrul aceleiaşi specii.. -- 

Din cele prezentate rezultă în mod clar implicațiile genetice 
în imunologie, ceea се în ultimul timp a conturat o nouă ramură.a 
geneticii numită imwnogeneticá. 


9.13. CE ESTE FARMACOGENETICA ? 


Farmacogenetica este una. din cele mai tinere ramuri ale ge- 
neticii, care studiază variațiile determinate genetic de acţiunea medi- 
camentelór. |. à ; i 

Se cunoaște că medicamentele introduse în organism sînt trans- 
formate în produse secundare cu ajutorul enzimelor. Organismul 
poate avea sau nu, cantitativ şi calitativ, enzimele necesare. Cînd 

' enzimele necesare lipsesc, apar, adesea, dereglări metabolice. De 
aceea administrarea unor medicamente poate determina, în unele 
cazuri, apariţia unor manifestări patologice, care au ca bază un 
deficit metabolic, ce se transmite ereditar. În cazuri mai rare, medi- 
camentele agravează o boală, preexistenză, prin mărirea deficitului 
metabolic ereditar. 

Dintre defectele farmacogenetice mai cunoscute şi mai bine 
studiate menționăm anemia hemolitică. După administrarea unor 
medicamente, cum sînt sulfamidele, primachina, acetanilida, fena- 
zona, antipirina, amidopirina, piramidonul si altele, s-au semnalat 
anemii hemolitice. Investigaţii recente au demonstrat că apariția 
acestei boli, in cursul tratamentului cu sulfamide, este condiţionată 

е existenţa: unor hemoglobine patologice (hemoglobina Zürich şi 
hemoglobina Н). р 
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Uneori, medicamentele pot servi са teste pentru explorarea 
disfuncțiilor metabolice ereditare. La albi, tabloul simptomatic al 
hemolizei este mai grav decît la negri. Albii manifestă boala la. 
PAS, chinină, chinidină și cloramfenicol, pe cînd negrii nu. Trans- 
miterea ereditară se face recesiv prin cromozomul X. La bărbaţi, 
frecvența este mai mare, fiindcă gena respectivă nu este compen- 
sată. La femei apare numai atunci cînd ambii cromozomi X conțin 
gena mutantă, adică este în stare homozigotă. 

Cercetirile de farmacogeneticá de pînă acum au dus la unele 
rezultate remarcabile: 

— identificarea unor boli, ca, de exemplu, acatalazia; 

— îmbogățirea fiziopatologiei unor boli frecvente, cum este 
diabetul zaharat; 

— precizarea panogeniei biochimice legate: de hemoglobine pa- 
tologice sau. deficite enzimatice eritrocitare ale unor accidente medi- 
camentoase, cum sînt anemiile hemolitice produse de sulfamide saw 
antimalarice; 

— îmbunăzăţirea werapeuticii, În locul schemelor actuale, în 
care bolnavii primesc aproape întotdeauna aceeaşi doză terapeutică, 
se va ţine seama de sensibilitatea bolnavului, de posibilitatea si de 
ritmul în care se degradează un medicament. 


А І 
9.14. CARE SINT ASPECTELE EREDITARE 
ALE BOLILOR CARDIOVASCULARE COMUNE ? 


Definirea bazei genetice a bolilor cardiovasculare comune, 
adică în ce măsură asemenea boli sînt condiționate de materialul 
ereditar dobindit la concepție, este dificilă şi complexă. Baza ere- 
ditară a bolilor comune este condiționată de un mumăr mare de 
gene — este poligenică. 

Hipertensiunea arterială are o incidență familială crescută. 
Pirinţii, copiii şi fraţii hipertensivilor au valori tensionale in me- 
die mai сае decît rudele normotensivilor si mor mai des de 
complicațiile tipice ale bolilor hipertonice. y 

Considerarea hipentensiunii esențiale ca o boală cu compo- 
nenșă ereditară importantă a cígtigat si о valoar dnte 
Numeroase înurebări privind contribuția relativă а eredității și 


'a mediului în determinarea hipertensiunii, precum şi natura meca- 


nismului ereditar, îşi aşteaptă răspunsul. , i КСЕ 
Faptul că bolnavii aterosclerotici $i îndeosebi coronarienii au 


^ 31t 
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adesea rude apropiate cu îmbolnăvire similară este o observaţie 
curentă, făcută demult, nu numai de clinicieni, dar şi de publicul 
laic, care pledează pentru moştenirea acestei boli. Se presupune că 
în aterosclerozá, pe lîngă factorii genetici, joacă un rol important 
şi factorii de mediu. Cercetările viitoare vor trebui să stabilească 
în modul cel mai exact posibil contribuţiile reale ale predispozitiei 
genetice şi ale influențelor de mediu. Se admite un determinism 
multifactorial în producerea bolii. 

Studiul factorilor genetici într-o boală comună ca ateroscleroza 
şi boala coronariană este foarte dificil. Metodele de cercetare nu au 
ţinut pasul cu cele din alte domenii ale geneticii umane. La aceasta 
se mai adaugă si faptul că mulţi factori implicați în ateroscleroză 
au un determinism genetic cum sînt: deficitul de lipoproteinlipază 

` care privează peretele vascular de un mecanism de apărare, răs- 
punsul de reparare a țesuturilor lezate, constituția corpului, obe- 
zitatea etc. 


/ 


9.15. CUM SE MANIFESTĂ EREDITATEA ÎN PSIHIATRIE 2 

Genetica a găsit întotdeauna un larg răsunet în psihiatrie, 
care oferă geneticienilor о situație panticulară. Aici, mai mult ca 
oriunde în medicină, ereditatea stă faţă în față cu: mediul. 

Studiul genetic al persoanelor. geniale a reliefat prezenţa încli- 
națiilor, a talentului și la ceilalți membri ai familiei respective, 
ceea ce pledează pentru transmiterea lor ereditară. De asemenea, 
s-a stabilit că rapiditatea si corecta orientare într-un spaţiu nou 
vor fi legate de prezența unui factor integrator transmis .ereditar. 
Tot genetica a înlăturat eroarea ipotezei conform, căreia geniali- 
tatea ar fi legată de boala mintalà. 

. 1n psihopatologia umană, cercetările de geneticà au adus con- 
tributii remarcabile privitor la aspectul ereditar al unor boli psihice, 
cum sînt: oligofrenia, psihozele senile, psihoza periodică, schizo- 
frenia, psihopatiile ș.a. 

. Oligofrenia se pare cá se transmite recesiv şi foarte probabil 
prin gene inlányuite cu sexul, ceea ce ar аса numărul mai mare 

bărbați afectați decît de femei, În studiile pe oligofreni s-a con- 
starat că 159/, provin din părinți cu o inteligenţă normală; 400, 
cînd un părinte este oligofren și 900%, cînd ambii părinţi sînt oligo- 
freni. Oligofrenia apare și în urma unor aberaţii cromozomale, atît 
ale autozomilor cît și ale cromozomilor sexului, 
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Psihozele senile, considerate ca procese normale de îmbătrînire, 
s-au dovedit a fi convribuția unor factori ereditari care declanşează 
această boală. Se pare că atrofiile corticale presenile și senile s-ar 
datora unor gene dominante si unor gene intermediare. Demenja 
senilă este considerată o boală ereditară cauzată de o genă auto- 
тота unică si cu o penetraţie în creștere proporţională cu vîrsta. 

Psihoza periodică se wansmite dominant. Dacă într-o popu- 
latie riscul îmbolnăvirilor este de 0,4—19/, el ajunge la rudele 
colaterale la 16,707, la rudele apropiate la 22,7%, la părinţi la 
23,40, о, iar la copii la 24,50/0. 

Ereditatea în schizofrenie а făcut obiectul unor cercetări înde- 
lungate. Cu toate că datele sînt controversate, ele au spus suficient 
pentru a determina noi: cercetări în viitor. 

Psihopatiile sînt cauzate de factorii ereditari ў de mediu 
(social-familial). Sînt argumente care pledează pentru o origine 
psihopatică a toxicomanilor, pervesiunilor şi a delicvenţei. Nu- 
mărul mare de psihopaţi din familiile de alcoolici, se explică prin 
teoria generotrofică a lui Williams, care susține că dependența de 
alcool este cauzată de un deficit metabolic produs de factori eredi- 
tari si agravat de mediu. à 

Descrierea succintă a cîtorva afecțiuni reprezentative cu im- 
plicaţii genetice demonstrează varietatea. aspectelor sub care se poate 
manifesta ereditatea în -general în psihiatrie. Totodată se eviden- 
ţiază că factorii ereditari contribuie nú numai la deplina. dezvoltare 
a funcţiilor de cunoaştere, ci în mare măsură şi la ăstrarea inte- 
grității acestor procese psihice, care stau la baza culturii şi civili- 
zajiei omenirii. 


9.16. CARE ESTE APORTUL GENETICII 
IN PATOLOGIA DIGESTIVĂ ? 


Їп ceea ce privește diagnosticul, noțiunile de genetică con- 
tribuie la recunoașterea, semnelor interne pe baza simptomelor exte- 
rioare care fac parte din sindromul ere itar sau intervin în recu- 
noașterea manifestărilor timpurii, chiar preclinice, datorită ante- 
cedentelor și a aspectului familial al bolii. De exemplu, în cazul 
ulcerului duodenal, prezența bolii la mai multe persoane din aceeaşi 
familie poate sugera diagnosticul la unul din membrii familiei 
mainte de apariţia, uloeraţiei doar ре baza semnelor clinice si bio- 
logice. 
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Aportul geneticii în problemele de prognostic al bolilor diges- 
tive este mai redus. În patologia digestivă pot fi întîlnire toate 
categoriile de boli genetice. І 

In patologia ficatului menţionăm: 

— Hemocromatoza primară idiopatică este o eroare înnăscută 
a metabolismului mineral cu absorbţie și înmagazinare, crescute de 
fier in organism, Boala este cauzată de o genă dominantă. 

— Boala Wilson este o eroare innáscut a metabolismului cu- 
prului. Boala este familială, transmisă recesiv. 

— Porfiriile hepatice ereditare, erori înnăscute ale metabolis- 
mului porfirinelor, sint de mai multe tipuri. Dintre acestea men- 
попат: porfiria variegata, cu frecvență foante mare în Africa de 
Sud si la populația arabă. Această boală: este un exemplu ilustrativ 
despre efectele unei singure: mutații într-o populație anumită cu 
o înmulţire rapidă, așa cum s-a petrecut în Africa de Sud, unde 
toate cele 80.000 de cazuri de porfiria variegata depistate descind 
dintr-un singur cuplu de buri stabiliti acolo în anul 1688. 

.. Hiperbilirubinemiile familiale ocupă un loc deosebit în cadrul 
patologiei ereditare hepatice. 

În patologia intestinului se menţionează în primul гіпа ano- 
malile ereditare al absorbției intestinale, care sînt cauzate de erori 
enzimatice înnăscute implicate în procesul de digestie şi absorbţie. 

. In patologia gastroduodenală menţionăm doar ulcerul duode- 
nal. Dintre toţi factorii patogenetici care intervin în determinismul 
bolii ulceroase, factorul genetic pare cel mai impontant pentru că 
este singurul constant, singurul necesar. Cu toată bogăţia de fapte 
acumulate, cunoștințele reale despre modul intim prin care se exer- 
сий influențele ereditare în ulcerul duodenal sînt însă modeste. 

În concluzie, gerietica, prin metodele si căile ei de abordare, 
a adus şi poate să mai aducă un apont substanțial là rezolvarea 
numeroaselor necunoscute care mai sînt încă în patologia digestivă. 


9.17. CE ASPECTE GENETICE APAR IN OFTALMOLOGIE # ' 


Aspectul genetic al afecţiunilor oculare este cunoscut de foarte 
mult timp, iar studiile intreprinse în acest domeniu sînt numeroase. 
Cu toate acestea, În practica de toate zilele este adesea deosebit 

greu să se stabilească natura exaotă a unei boli. O afecţiune ocu- 
ага se poate considena detenminati genetic dacă in etiologia ei 


predomină predispoziția genetică faţă de factorii de mediu. 
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Dintre bolile oculare propriu-zise, determinate genetic, men- 
топат: 

Astigmatismul se transmite ereditar atit în ceea ce priveşte 
gradul acestuia cit şi orientarea axului. Din cauza identităţii astig- 
matismului la mai multe generații succesive, uneori se foloseşte ca 
test în stabilirea patemității astigmatismului. 

Miopia este ereditară în cele mai multe cazuri. Există o pre- 
dispoziţie genetică pentru miopie, însă exteriorizarea ei depinde de 
factorii de mediu. Miopia se poate transmite recesiv sau dominant. 
Copiii născuți din părinți suferinzi de miopie forte, în imensa majo- 
ritate a cazurilor, sînt miopi. : 

Strabismul se transmite după modelul dominant simplu si do- 
minant neregulat sau recesiv simplu, dar niciodată legat de sex. 

Cataractele, sub diferitele lor aspecte, se transmit de obicei 
după modul dominant. 

? Glaucomul primar se transmite după modul dominant, uneori 
neregulat, dar și după modul recesiv. 

Eredodegenerescenţele tapetoretiniene (distrugerea parțială sau 
totală a resutului normal dezvoltat pînă în асе] moment) este o 
consecință a unei fragilităţi înnăscute şi ereditare a acestui ţesut, 
care provoacă moantea. prematură, { 

Retinoblastomul, o tumoare malignă care apare la copiii de la 
1 la 4 ani, la ambii ochi. Caracterul său ereditar $1 familial este 
cunoscut de mult. 


9.18. CE ESTE CANCERUL ȘI CUM SE MANIFESTĂ ? 


Noţiunea de cancer cuprinde o mare varietate de boli diferite, 
caracterizate toate prin proprietatea unor celule de a se înmulți 
atunci cînd nu ar trebui să prolifereze. Cu alte cuvinte, cancerul 
apare cînd proliferarea unor celule este scăpată de sub controlul 
diviziunii celulare. Se cunosc numeroase tipuri de astfel de divi- 
ziuni anarhice. Fiecare tip pare să fie declanșat printr-o modificare 
transmisibilă ereditar, ce apare într-o celulă de un anumit tip dar. 
Practic, тоате tipurile de celule diferențiate рот deveni celule, cance- 
roase (maligne). | ОРНЕК 
. Malignizarea celulelor de diferite tipuri este un proces treptat, 
implicind, la început, doar o slăbire a controlului proliferămi din 
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partea mecanismelor homeostatice ale ,jesutuiui, cu păstrarea majo- 
rij carac ticilor țesutului de proveniență si sfîrșind cu pier- 
derea majorităţii caracteristicilor țesutului de proveniență și cu 
posibilitatea de a prolifera în interiorul oricărui organ (metastaze). 

Aglomerările în masă de celule canceroase sînt numite tumori. 
Unele tumori, care rămîn localizate în aria unde au apărut, pot 
fi extirpate adeseori ou ușurință. Alte tumori sînt agresive, se ex- 
tind rapid în organism și invadează cele mai diferite ţesuturi 
normale înconjurătoare pe calea vaselor limfatice, invadind și gan- 
glionii limfatici. 

Adenopatia regională este un simptom de agravare a bolii can- 
„ceroase, ca si mărirea dimensiunilor tumorii gi extinderea dincolo 
-de organul de origine. Într-un stadiu mai avansat, tumoarea malignă 
eliberează celule canceroase migratoare, care se pot dezvolta în alte 
ţesuturi sau organe, la distanță de tumoarea primitivă, fenomen 
numit metastazá, : 

Deşi e cunoscut de foarte mult timp, cancerul а devenit boala 
secolului al XX-lea. Datele înregistrate arată că din cele cinci 
„cauze de deces la om, cancerul deține locul al doilea, fiind depăşit 
doar de bolile aparatului circulator. 

Creşterea numărului de îmbolnăviri prin cancer (de circa 5 mi- 
lioane de oameni anual) este, їп principal, o rezultantă a schimbării 
structurii populaţiei și a multiplicării prezenței unor factori nocivi, 
numiţi chiar factori cancerigeni. În aceste condiții, combaterea can- 
«cerului nu este numai o problemă a medicinii, ci a întregii activități 
conștiente a oamenilor. Combaterea eficace a cancerului este în 
primul rînd legată de păstrarea conștientă a sănătăţii, de evitarea 
cauzelor de îmbolnăvire. Cancerul apare, de cele mai multe ori 
nu „din senin“, ci pe un fond şubred, pe un organ sau la un orga- 
nism debilitat, după o perioadă îndelungată de acţiune a unor 
factori dăunători sănătății, care pot deveni, în cele din urmă, agenti 
cancerigeni. . 

Referindu-se la cauzele cancerului, Victor Babe, spunea, la 
timpul său, urmátoarele: „cancerul nu începe ca un cancer, ci ca 
9 ігиаўе cronică banală care, de multe ori, s-ar putea evita“. El 
a fost acela care a atras atenția asupra pericolului la care se expun 
acei care neglijează timp de zeci deani diferite iritagii profesionale 
sau inflamații cronice, 
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După datele statistice înre- 
; Hen A 
gistrate la noi in ţară, cele mai 
frecvente localizări ale canceru- 


lui sînt următoarele (fig. 9.4): 8 you 2 

cancerul organelor genitale femi- — ^ . 

nine; cancerul tubului digestiv (în — 20 Trahee, 8 
bronhii, l4 


special cancerul gastric); cancerul 
sinului; cancerul pulmonar; can- 
cerul pielii. E 


plâmini 
Sfomac 


Organe 


9.19. DE CE SE OCUPĂ GENETICIENII genitale 


DE PROBLEMA CANCERULUI ? 
16 Piele 

Printre problemele majore 
pe care le studiază genetica, este 
şi studiul bazelor genetice ale di- 
ferenţierii celulare la nivel mole- 
cular. După multe investigaţii, s-a 
reușit să se cunoască o mare par- 
te din procesele esenţiale pe care Fig. 9.4. Localizările mai frec- 
se bazează viaţa în forma pe care vente ale cancerului la om, compara- 
o îmbracă la cele mai simple ce- tiv între cele două sexe. 
lule bacteriene. 

Cancerul apare la organisme pluricelulare superioare. Se sub- 
înțelege că studiul celulei la organismele superioare este foarte di- 
ficil, din cauza complexităţii ei. De exemplu, o celulă de mamifer 
are o cantitate de ADN de peste o mie de ori mai mare decît o 
celulă bacteriană. Cercetările în acest domeniu se găsesc la început 
și se fac, în principal, asupra celulei sănătoase. Dar, în paralel, 
se caută să se descifreze, tot la nivel molecular, „secretele“ celulei 
bolnave, bazele moleculare ale unui număr apreciabil de afecţiuni. 
S-au obţinut unele rezultate remarcabile în acest sens. De exemplu, 
s-a stabilit că celulele cu hemoglobine anormale determină diferite 
tipuri de anemii. i on EOM 

Cancerul, în esență, este tot o afecţiune care provoacă diviziu- 
nea continuă și anarhicá a unor celule care nu ar trebui să se 
dividă, Cercetările asupra celulelor bacteriene nu au reuşit încă 
să descopere cauzele acestui fenomen si пісі factorii  moleculari 
care determină ca, la momentul oportun, o celulă să înceteze de 
a mai oreste şi a se divide. Dupa aprecierile specialiştilor, este po- 


Alte 


17 бу 
localizări 
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sibil ca în curînd să se descopere citeva din aspectele creșterii ne- 
controlate а unor celule. Acest optimism derivă din unele rezultate 
spectaculoase, recente, privitor la inducerea de umori de către 
virusuri. "e 

Se apreciază că fiecare dintre noi are o șansă din şase de a 
face cancer. Nu vă îngrijoraţi, dar pástrapi-vá şi verificaţi-vă sănă- 
tateal 

Multă vreme cercetările privind cauzele cancerului au fost do- 
minate de concepția mutaţiei somatice, Astăzi, după utilizarea pe 
o scară din ce în ce mai mare a virusurilor ca agenti cancerigeni, 
s-a schimbar foarte mult si vechea concepție. 

Cunoscind că unele dintre virusuri cu cel mai mare potenţial 
cancerigen au doar cîteva gene, se caută să se găsească acea etapă 
a procesului de multiplicare virală care poate fi deviată în direcția 
producerii unui cancer. În felul acesta s-ar putea identifica funcția 
fiecăreia dintre aceste gene.. 

Se fac cercetări pentru identificarea îndeosebi a acelei proteine 
(enzimă?) specifică virusurilor polioma şi SV40, care scoate repli- 
carea ADN de sub mecanismele normale de control. Rezultatele 
de ріпа acum sînt modeste dar -stimulatorii pentru cercetările 
viitoare. 

Aproape toate teoriile cu privire la originea cancerului consi- 
deră producerea acestei maladii ca o tulburare a eredității celulare, 
care produce o modificare chimică a acizilor nucleici, ceea ce 
schimbă biologia celulei respective, fácind-o să зе înmulțească 
anarhic, să nu mai răspundă la „comenzile“ organismului, să de- 
vină agresivă față de țesuturile înconjurătoare. 

Din cele expuse credem că este suficientă şi clară motivarea, 
de ce studiul cancerului intrà si în sfera preocupărilor geneticie- 
nilor. Cancerul, în ultimă instanță, este determinat de alterarea 
structurii și funcționalității normale a unor constituenți moleculari 
ai bazei ereditare — a codului genetic — din anumite celule. 


9.20. CARE ESTE ROLUL MUTATIILOR SOMATICE 
IN PROVOCAREA CANCERULUI ? 


Pentru moment, nu există dovezi directe în favoarea sau îm- 
potriva faptului că тирае somatice pot cauza cancere. AE 
„Mutaţiile somatice apar în celule care nu sînt destinate să 
devină celule sexuale. Se presupune că ele cauzează pierderea unei 
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sau unor funcţii genetice fundamentale. De aceea, mutaţiile soma- 
tice provoacă o gamă largă de modificări morfologice, fiziologice 
şi biochimice. Linia celulară schimbată devine ceva străin organis- 
mului din care face parte, pentru cá, din punct de vedere genetic, 
este ceva nou. Adesea organisihul „se apără“ față de aceste celule 
modificate ereditar într-un fel asemănător cu cel în care se apără 
de o linie microbiani. 

Pentru ca o mutație somatică să poată produce un cancer tre- 
buie să deranjeze mecanismul normal de control care reglează divi- 
ziunea celulară. Unii cercetători susțin că este posibil să apară şi 
acest efect. Ei presupun că, în general, pentru a provoca un cancer 
sint necesare mai multe mutații somatice. Această supoziție este 
bazată pe faptul ‚са incidenţa cancerului oreste mult cu virsta. 

După părerea lui /. D. Watson, fenomenul ar putea fi explicat 
dacă s-ar admite că în una și aceeași celulă ar urma să se acumu- 
leze mai multe mutații, fiecare apárind întimplător în decursul 
timpului, pentru ca în cele din urmă să rezulte celula canceroasă, 
cu тоате atributele ei. Oricum, conchide același autor, chiar și fără 
dovezi, se stie în mod cert că producerea de mutații somatice este 
o realitate şi ar fi surprinzător dacă cel puţin unele dintre ele 
ux ar avea ca efect perturbarea controlului normal al diviziunii 
celulare. 


9.21. POT FI CONSIDERATE VIRUSURILE 
CA AGENTI INDUCTORI DE CANCERE ? 


Da. Aceasta nu mai este o simplă ipoteză, ci o realitate de 
care foarte puţini se mai îndoiesc. Există o serie de date care con- 
firmă că diverse cancere specifice la animale (de la pesti pînă la 
mamifere) sînt provocare de virusuri. Problema care se pune acum 
nu este eh stabili dacă virusurile pot produce cancer sau nu, ci 
dacă li se pot atribui lor o proporţie apreciabilă din tipurile de 

- cancere cunoscute, 

Se cunosc o serie de virusuri cancerigene (care induc cancere) 
"dintre care menționăm: \ 

Virusuri care conțin ARN, cum este virusul. sarcomului Rous 
(VSR), care provoacá tumori solide la, găini (sarcoamele. sint. tumori 
'ale țesutului conjunctiv). Alte virusuri de acest tip provoacă leuce- 
„mii atît la păsări cit și la mamifere, probabil si la om, si tumori 
mamare la şoarece, eventual și la om. 
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Virusuri care conţin ADN, dintre care- mai binecunoscute sînt: 
virusul polioma, care se multiplică în mod normal la şoareci, și 
virusul simian 40 (SV 40) sau virusul vacuolizant, un virus al mai- 
muţelor. Ambele tipuri de virusuri pot provoca o diversitate de 
tumori, dacă sînt injectate unor animale nou-născute. Atit virusul 
polioma cit si virusul simian 40 contin cîte o singură moleculă 
circulară de ADN cu o masă moleculară de circa 3.000.000. Această 
cantitate de ADN este suficientă pentru a conține mesajul genetic 
necesar sintezei a 6—8 proteine de dimensiuni medii. 
Virusurile necancerigene se deosebesc de cele cancerigene după 
modul cum se comportă după infectarea unei celule. În mod nor- 
mal, virusurile necancerigene, după се pătrund în celulă, se multi- 
plică şi provoacă moartea celulei. Virusurile cancerigene nu omoară 
cetula infectată. Se poate presupune că elementul esenţial al cance- 
rogenezei de origine virală constă în introducerea în celulă а unui 
nou material genetic, fenomen opus efectului atribuit mutatiei soma- 
tice, despre care se crede că ar cauza adesea pierderea unui material 
genetic funcțional. 2 : 
Dacă cercetările dintre anii 1950—1970 au mărit lista de 
agenţi virali cancerigeni şi au dus la o acceptare aproape unanimă 
a rolului cancerigen pe care îl pot avea virusurile, în ultimii ani 
cercetările se îndreaptă, în principal, către înţelegerea mecanismelor 
prin care virusurile declanșează proliferarea celulară autonomă şi 
nelimitată, caracteristică celulelor maligne. 
.. . În demonstrarea capacităţii cancerigene a virusurilor şi inté- 
legerea mecanismelor prin care se realizează această capacitate, 
o importanţă deosebită a avut-o descoperirea fenomenului de ,,trans- 
formare virală“. Fenomenul a. fost descris mai întîi la virusul 
sarcomului Rous și apoi s-a constatat la majoritatea virusurilor 
cancerigene, Transformarea virală, care are ca trăsătură funda- 
mentală modificarea proprietăţilor de creştere a celulelor infectate 
cu virusuri, reprezintă reproducerea experimentală in vitro a pro- 
ceselor malignizării, celulelor care au loc în vivo. Transformarea 
virală este transmisibilá și duce la apariţia unei populații celulare 
care are toane proprietăţile celulelor neoplazice, inclusiv capacitatea 
de a induce tumori prin inoculare, la gazde imunologic adecvate. 

„Dintre virusurile cancerigene cel mai intens a fost studiat 
virusul simian 40 (SV 40), сате а permis să se înțeleagă mai bine 


procesul malignizării celulare indus de virusuri, din următoarele 
considerente: t 
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— virusul se găseşte în stare latentă la maimuțe, animale apro- 
piate filogenetic de om; 

— capacitatea cancerigenk a fost demonstrată la unele roză- 
toare; 

— are capacitate transformantă, demonstrată pe celule de la 
specii animale variate, la maimuțe (gazda lui naturală), ca si la om; 

— celulele transformate in vitro au proprietăţile celulelor neo- 
plazice; 

— proprietăţile structurale ale $V40 permit studierea, la 
nivel molecular, a interacțiunii virus-celulă, care produce malig- 
nizarea. E 

Cu toate progresele înregistrate în cunoașterea cancerelor in- 
duse de virusuri la diverse specii de animale, nu s-a putut stabili 
încă o legătură netă între un cancer și un anumit virus specific. 
Dovezile acumulate pînă acum sint încă ráslege si indirecte. S-au 
descoperit particule cu aspect viral în unele celule maligne, dar 
aceleaşi formaţiuni s-au găsit, uneori, și în unele celule aparent 
normale. 


9.22. SINT ANUMITE GENE CARE DETERMINĂ APARIȚIA CANCERULUI ? 


Mulţi virologi, plecind de la accepțiunea că virusurile cu 
ARN au un rol important în formarea tumorilor maligne, sînt de 
părere că majoritatea acestor. cancere sînt cauzate de virusuri ARN 
defective, care au devenit de fapt o parte componentă (denumită 
de ei oncogenă) a unui cromozom uman. Deci, oncogenele ar fi 
acelea care, prin funcţia lor, ar duce la producerea proteinelor 
(enzimelor) specifice care: conferă celulelor-gazdă respective ca- 
racteristicele lor, adică proprietatea de a produce cancer. — А 

Se presupune cá multe опсорепе ar exista într-o formă latentă 
$1 cá ar intra în funcţie numai sub acțiunea unor agenți cancerigeni 
externi, cum sînt radiaţiile, fumul de ţigări, sau, eventual, prezența 
unui alt virus. În sprijinul acestei supozigii se aduce faptul că în 
anumite leucemii provocate cu raze X se izolează virusuri care 
ulterior pot induce leucemii chiar la animale neiradiate. În acest 
caz, acţiunea primară a radiațiilor X ar consta în inducerea func- 
ţionării unui genom viral leucemogen, care se afla dinainte prezent 
intr-un cromozom al gazdei, х ! 

J. D. Watson susține ideea că genomusile unor asemenea viru- 
suri se află în mod normal prezente în cele mai multe celule umane. 
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Genomurile respective sînt adesea transmise prin intermediul celu- 
lelor sexuale de la părinţi la descendenţi, fără ca virusurile in 
cauză să fie detectate. 


9.23. PROPRIETATEA CELULELOR CANCEROASE 
DE A SE MULTIPLICA NELIMITAT 
ESTE O CARACTERISTICĂ EREDITARĂ ? 


Da. Factorul sau factorii care conferă celulelor canceroase 
proprietatea lor fundamentală de a se divide continuu, cînd nu este 
necesar, se transmite cu regularitate de la o generație celulară la 
alta. Cînd o celulă canceroasă se divide, cele două celule-fiice re- 
zultate sînt adesea identice, din punot de vedere morfologic, cu 
celula mamă. 

În experienţele cu celule tumorale, crescute în culturi de celule, 
nici după două sute de generaţii celulare nu s-a observat o revenire 
evidentă a celulelor la starea lor normală. Ceea ce este şi mai inte- 
resant, este faptul că celulele-fiice canceroase inoculate la un ani- 
mal sănătos (nepurtător de tumori) si cu o constituţie genetică 
similară cu a celulei de la care provenea cultura celulară de origine, 
a indus formarea de tumori canceroase. 

Se presupune că transmisibilitatea ereditară a modificărilor ce 
stau la baza capacităţii nelimitate de oregteré ar fi cauzată de o 
alterare produsă la nivel cromozomal. Pentru verificarea acestor 
ipoteze sint consacrate numeroase cercetări. 


9.24. SE POT DEOSEBI CELULELE CANCEROASE DE CELE NORMALE ? 


„ În general, celulele canceroase au multe caracteristici morfo- 
logice si funcţionale comune cu cele ale precursorilor lor normali. 
În același timp, celulele canceroase prezintă, unele deosebiri față 
de cele iniţiale, normale, datorită unor alterări, айх ale nucleului 
cît si ale citoplasmei, 

Anomaliile nucleare afectează: mărimea si forma nucleului; 
colorabilitatea și modul de distribuire a materialului cromatic; 
numărul, forma, şi colorabilitatea nucleolilor, ceda ce constituie, 
uneori, un element major pentru aprecierea malignităţii; diviziunea 
mitotică, care se abate foarte mult de la aspeotul normal; numărul 
de cromozomi, care poate fi mai mare sau mai mic decît a celulelor 


322 


Scanned with CamScanner 


normale, schimbind astfel raportul dintre nucleu gi citoplasmă; 
numărul cromozomilor, în sensul cá se măreşte (4—8 cromozomi). 

Anomaliile citoplasmatice se referă la gradul de colorabilitate 
(care se abate de la normal), la unele alterări degenerative (este 
'.bazofilà, fragilă) si alte aberaţii. Cu toate acestea, anomaliile cito- 

plasmatice, prin ele însele, nu m constitui un criteriu de maligni- 
tate, dacă nu se constată si modificări nucleare. 

Dintre anomaliile citoplasmatice, care constituie totuşi uneori 
un criteriu de depistare a malignității, este fragilitatea citoplasma- 
tică, care stă Ја baza apariţiei „nucleilor denudaţi“. 

Pe lingă anomaliile menţionate, celulele canceroase se mai ca- 
racterizează prin următoarele: conţin hialuronidaza (factorul de 
diviziune); excretă acid lactic în cantităţi mult mai mari decit 
celulele corespunzătoare normale; acţionează mecanic şi chimic asu- 
pra celulelor sănătoase din jur, pe care le distrug; unele celule mi- 
grează de la focarul iniţial în alte regiuni ale organismului unde își 
continuă diviziunea şi degradează substanţa fondamentali; feuomen 
numit metastazá. 

Între cele două extreme — celule normale si celule netipice — 
se situează o categorie de celule care prezintă unele anomalii nu- 
cleare numite „discarioze“, cum sint: creșterea (lărgirea) nucleului 
(fără inversarea, raportului nucleu/citoplasmá), hipercromatismul, 
binucleerea, multinucleerea $1 formarea vacuolelor' perinucleare. 
Astfel de modificări afectează in special celulele straturilor super- 
ficiale ale epiteliilor, dar se pot extinde si în straturile profunde. 
Comitetul internaţional de terminologie histologică a stabilit ca 
aceste modificări ale epiteliilor să se numeasca „displazii“. De 
atunci s-a renunțat la termenii de „distrofie“, „epiteliu nelimitat“, 
„epiteliu neregulat“ „hiperplazie atipică“, „hiperactivitate celulară 
bazală“, „metaplazie precanceroasă“, „metaplazie cu atipii“ şi „ana- 
plazie“, care defineau acelaşi fenomen. S-a stabilit, de asemenea, 
că displaziile pot fi caracterizate ca „intense“ sau „reduse“, grade 
care înlocuiesc termenii folosiți anterior de „suspect“ sau „nesus- 
ресі“, Termenii de graduare introduși se justifică prin aceea că des- 
criu o aparență (constatare) histologică şi nu exprimă o opinie. 

Pe baza investigaţiilor citologice se poate stabili diagnosticul 
de „malignitate“, după criterii directe şi criterii indirecte. Е 

Criteriile directe se referă la prezenţa celulelor atipice (cu 
modificările descrise mai înainte), prezența unor elemente dispuse 
izolat sau în placarde sau prezenţa de celule atipice în ganglioni, 
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in lichidele pleurale si peritoneale, in cazul metastazelor epitelio- 
matoase. 

Criteriile indirecte se referă, printre altele, la prezenţa hema- 
tiilor în număr foarte mare, cu unele modificări concomitente în 
celulele normale ale organismului respectiv. (De exemplu: diskarioze 
foarte numeroase în cancerul cervicouterin, ciliocitoforia în can- 
cerul bronşic, necroza celulară în cancerul vezicii urinare). 


9.25. CARE SINT FACTORII CARE PROVOACĂ CANCERUL 
ȘI CARE ESTE MECANISMUL DE DECLANȘARE 
A MALIGNIZĂRII ? 


De la început putem afirma că orice factor sau agent capabil 
să provoace mutații la un organism viu poate provoca si procesul 
de malignizare. Este acceptat faptul că o celulă сапоегоаѕа este о 
celulă care a suferit o mutație. Modificările provocate de mutații 
sînt modificări care au loc într-o linie celulară a corpului (mu- 
tage somatică) si nu în linia celulară care leagă, prin ereditate, 
o generaţie de indivizi (părinţi) de generaţiile următoare (copii, 
nepoți). Astfel de modificări sint provocate de o serie de condiţii 
de mediu nespecifice organismului, numite factori sam agenți can- 
cerigeni (oncogeni) care pot fi clasificați în două categorii prin- 
cipale. 

Factori primitivi sau necelulari, care cuprind: 

—, faoroni fizici, reprezentaţi de majoritatea radiaţiilor electro- 
magnetice, în special cele ionizante (Roentgen, gamma), dar și de 
cele luminoase şi infraroşii; 

— factori chimici, reprezentaţi de un număr mereu crescând 
de substanţe (peste 100.000 cunoscute), prezenți în mediul de muncă 
(de exemplu, coloranţi, metale neferoase și sărurile lor etc.) si 
de viață (de exemplu, substanțe radioactive, aditivi alimentari, 
tutun, alcool etc.), apoi hormonii sau produgii unor infecții nicotice 
(de exemplu, aflatoxinele); ; 

„= factori biologici (cu capacitate autoreproductivă) foarte va- 
mud ARN, ADN, virusuri cancerigene si virusuri ajutátoare (hel- 
peri). 
„_ Factorii secundari sau celulari sint reprezentați de celulele ma- 
ligne de cele mai variate categorii. Acţiunea lor, în cele mai variate 
forme histopatologice, este dependentă de reacția imunomorfolo- 


gică a gazdei local, regional sau la distanță (extraregional) de neo- 
plazia primitivă. 
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Pini la identificarea tuturor agenților cancerigeni e bine să 
reținem că toţi factorii şi toate substanțele care acționează asupra 
organismului peste limita normalului sînt suspecte. Agenţii canceri- 
geni a unor tipuri de cancer se cunosc foarte bine. . 

in cancerul pulmonar, una dintre cauzele principale este fu- 
matul şi mai ales numărul de țigări fumate într-o zi. De exemplu, 
perscanele care au fumat peste 40 de нїп pe zi timp de 25 de ani, 
se îmbolnăvesc de cancer pulmonar de 25 de ori mai frecvent decît 
cele care au fumat maximum 10 ţigări pe zi. Investigaţiile făcute 
au descoperit existența unor agenți cancerigeni în fumul de ţigară, 
proveniţi atît din tutun, cit şi din foiga ţigării. Unul dintre acești 
factori este benzpirenul. Într-o sală de şedinţă cu mulți fumători, 
acest agent cancerigen este de 4—5 ori mai mult decît în atmosfera 
oraşelor. Aşadar, chiar si personalul care nu fumează intră sub 
acţiunea acestui agent cancerigen, datorită fumătorilor care se gă- 
sesc în aceeaşi cameră. 

Dintr-un studiu făcut timp de 12 ani asupra a 41.000 de per- 
soane din Anglia, s-au obţinut următoarele date privind mortalitatea 
prin cancer pulmonar (la 1000 pe an): 

— nefumători . . e-e «ябулы б + 0,07 

— fumători — 25 de ţigări pe zi şi peste. . . . 2,23 

— fumători — 30 de ţigări pe zi şi peste, . . . . 5,15 

Este evident faptul că mortalitatea prin cancer pulmonar la 
marii fumători este de peste 40 de ori mai mare. 

„Din bolnavii de cancer gastric, 920/, sint fumători, iar 42% 
mari consumatori de alcool. 

Rareori, se intilneşte un bolnav cu cancer pulmonar care să 
nu fie fumător, sau să nu aparțină unei familii de fumători. 

„În ceea ce privește mecanismul de declangare a malignizării de 
Ped factorii cancerigeni şi modificările ce apar facem cîteva re- 
erri. 

„ Factorii cancerigeni primitivi produc în celulele gazdei modi- 
ficări compatibile cu viața si cu înmulţirea lor, adică modificări 
biocompatibile (viabile) si relativ histocompatibile. Modificările bio- 
compatibile constituie caracterul patogen principal al celulei ma- 
ligne. Ele sint transmisibile in generaţii celulare succesive, prin 
faptul că pot fi fixate în genomul celulei transformate. 

. Modificările autogene (ale gazdei însăşi) biocompatibile nu 
sînt însoţite de apariția unor antigeni alogenici (străini de gazdă). 
Din această cauză celula „transformată“ rămîne relativ hi * 
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patibilá cu gazda, putînd supravieţui; se înmulţeşte $i prin aceasta 
întreține efectele patogene, Sint gi cazuri cînd un număr mare de 
celule maligne sint distruse (fagocitare) de macrofagele gazdei. 
Aceasta înseamnă că celulele maligne sint parţial recunoscute de 
gazdă, care încearcă, să le distrugă. Deoarece ritmul distrugerii este 
mai lent decit ritmul înmulţiri celulelor maligne se subinţelege 
că în cele din urmă cîştigă cantitativ competiția celulele maligne. 

Specificul modificărilor procesului de cancerizare face ca aceas- 
tă maladie să nu poată fi vindecată. Lipsa vindecării se datorește 
inhibigiei, uneori totale, а proliferării țesutului conjunctiv intra $i 
perineoplazic. Această inhibigie se manifestă prin lipsa (relativă) 
cicatrizárii leziunilor provocate de prezenţa neoplaziei tolerate ў 
înlocuirea tesuturilor. distruse ale. gazdei nu cu țesut fibros, ca în 
procesele distructive obișnuite (necancerigene), ci cu ţesut malign. 
Deci cauza nevindecárii este inhibarea replicárii țesutului . fibros. 

Lipsa cicatrizării (fibroase) a leziunilor ;neoplazice. a dus la 
ipoteza mutaţiei- somatice. a celulelor gazdei, provocată de contactul 
cu celulele maligne. +5 - 


9.26. ESTE CANCERUL O BOALĂ EREDITARĂ ? - 

Problema eredității în cancer este extrem de complexă si difi- 
сїй : totodata,- şi -iată. de ce. Se cunosc numeroase forme de cancer 
provocate de diferiţi agenţi (chimici, fizici, biologici) ai mediului 
înconjurător care acţionează asupra organismelor vii peste limitele 
normale. { 

„Cu toate. acestea, intervenţia factorului, ereditar de specie sau 
de individ nu poate fi exclusă, deoarece răspunsul organismului la 
astfel de agenţi: externi, ca şi capacitatea fiecăruia de a se apăra, 
depinde de baza genetică, de ereditatea: sa. Altfel cum s-ar explica 
fenomenul cînd dintr-o colectivitate supusă acelorași condiţii numai 
unii indivizi sint afectaţi, în grade diferite, iar alţii nu? 

i Nu sînt dovezi, convingătoare că ori de cîte ori părinţii sînt 
bolnavi de cancer și urmaşii lor vor fi afectaţi. Cazurile de can- 
cere frecvente în anumite familii nu ne îndreptăşesc să afirmăm 
că-i intervenția eredității. Astfel de situaţii s-ar putea datora unor 
condiţii și obiceiuri comune de viață (mediu toxic, familie de fu- 
mători sau alcoolici, modul de hrană) sau, eventual, ca urmare a 


unei -contagiuni, pornind de la accepțiunea că unele cancere sint 
de natură virotică; 
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Cercetări recente se pare că exclud ipoteza după care cancerele 
s-ar transmite ereditar, în telul în care se transmit anumite caractere 
si însuşiri bine studiate, În schimb, cercetările caută să precizeze 
dacă unele condiţii ereditare nu ar fi factori de risc, adică predis- 
poziţii care să constituie „semnale de alarmă“. Asemenea condiţii 
se numesc stări precanceroase ŞI, în aceasta privinţa, medicina a 
acumulat multe informaţii. Multe din stările precanceroase apar 
în cursul vieţii, ca urmare a altor boli, a unor obiceiuri neigienice, 
a expunerii la unele noxe etc. 

Ereditatea intervine. evident într-o grupă bine definită de 
cancer şi anume în unele boli ereditare cu tendință marcată la 
malignizări. Aceste boli se transmit dominant sau recesiv. 

“Frecvența inegală cu care se întîlnesc diferitele cancere la unele 
popoare se explică în cea mai mare parte prin diferenţe în felul de 
viaţă, alimentaţie etc. $i numai într-o mică măsură prin diversitatea 
fondului ereditar (grupă sanguină, rasă etc.). 

_ "Ре, exemplu, cancerul de sîn- provoacă o mortalitate relativ 
ridicată in Europa occidenrală şi nordică si în America de Nord; 
o mortalitate comparativ „medie“ în Europa centrală și meridională; 
şi simţitor scăzută în Africa, Asia şi în cea mai mare parte a Ame- 
пей Latine. Procentul de mortalitate, socotit la- 100.000 de femei, 
variază, în general, la roate virstele dela 0,5.la 9,207. în grupul 
țărilor cu procent mic de natalitate, între 10,8—23,6%% în grupul 
intermediar și urcă la 25,4—40;70(/, în grupul ţărilor cu procent 
ridicat de natalitate. 

În ultima vreme se face tot mai insistent o legătură între frec- 
venta cancerului de sin si obiceiurile alimentare. Se presupune că 
un consum mare de grăsimi și zahăr, un aport caloric excesiv, 
acţionează prin intermediul metabolismului, asupra steroizilor, pen- 
tru a influența funcţiile, ovariană şi suprarenală si a provoca un 
cancer de sin, 

După unele observaţii, s-ar părea că boala apare mai frecvent 
la femeile celibatare, decir la cele căsătorite, la cele care nu au 
copii decît la cele ce au, Cei mai mulți savanţi nu socotesc nici 
aceste ipoteze plauzibile. pentru explicarea deosebirilor în procentul 
de mortalitate din unele ţări. 

În concluzie, relația dintre cancer şi ereditate, în cele mai 
multe cazuri, nu este clară, Se admite totuşi că apariţia cancerului 
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implică o anumită participare a eredității, care adesea este greu de 
demonstrat. Odată cu înmulțirea cunoștințelor despre malignizare se 
vor inmulg si posibilitățile de a evita această maladie. 


9.27. POATE FI CONSIDERATĂ EUGENIA O ȘTIINȚĂ 
ŞI CARE SINT PERSPECTIVELE EI ? 


Eugenia este o „pseudoștiință“ ce îşi propune îmbunătăţirea 
materinlului genetic uman printr-o profilaxie genetică, care să asi- 
gure scăderea continuă şi eliminarea în timp a indivizilor тагай. 
Cu alte cuvinte, eugenia este „ameliorarea speciei umane“ după 
aproximativ aceleaşi metode utilizate la ameliorarea animalelor d 
mestice. Este evident că o astfel de ameliorare a omului are pro- 
funde şi multiple implicaţii de ordin etic, moral, social, economic 
şi politic. Un exemplu de tristä amintire de modul cum а fost 
folosită eugenia ni l-au oferit fasciștii germani, care, considerindu-se 
о rasă „superioară“ şi în numele apărării rasei germane, au omorît 
milioane de oameni din cauza apartenenței lor la o rasă „inferioară“ 
de ,ne-arieni^. . 

Ceea ce este mai inexplicabil si îngrijorător este faptul că 
miu] despre „degenerarea“ rasei şi a inteligenței din cauza ames- 
tecului cu tipuri „inferioare“ mai preocupă pe unii şi în zilele 
noastre. 

Considerăm interesant să menţionăm cîteva dintre măsurile 
promovate de eugenie. Ele sînt în funcţie de scopul urmărit: 

— jn cazul unei eugenii negative, care urmăreşte reducerea 
frecvenţei mutaţiilor nefavorabile (a taraţilor), s-a propus sterili- 
zarea persoanelor afectate, întreruperea sarcinii, interzicerea саѕа- 
toriei indivizilor cu boli ereditare etc. ERAN 

— În cazul unei eugenii pozitive, se preconizează măsuri care 
să favorizeze înmulţirea indivizilor superiori genetic, a „elitelor“ 
cu o inteligenţă remarcabilă, cu o sănătate fizică bună, cu o longe- 
vitate mare etc. Acest aspect nu a cîștigat încă teren, deoarece este 
foarte greu să se facă selecția elitelor de care ar fi nevoie. 

S-a propus formarea unor „sperm banks“, centre de colectare 
şi păstrare a spermei recoltate de la elite, care apoi să se ulus, 
„la cerere“ prin însămâînțări artificiale. Ideea a pornit de la faptu 
cá, în S.U.A., peste 10.000 de copii au fost obţinuţi prin insamin- 
țări artificiale, în cazul de incompatibilitate genetică între sop Și 


328 


Scanned with CamScanner 


soţie (de exemplu factorul Rh), a unor boli creditare (de exemplu 
hemofilia la bărbat) etc. А i 

S-au preconizat si alte metode fanteziste, antiumane. Să presu- 
punem că se poate realiza o selecţie artificială asupra rasei umane; 
dar sîntem siguri că direcţia pe care o imprimăm noi evoluţiei 
omului este cea mai bună pentru urmașii lui? Trebuie să creştem 
о rasă mai bună? Si în acest caz ce înseamnă de fapt „mai bună“? 
Cine ştie dacă în viitor lumea va fi populată cu oameni slabi sau 
cu oameni ршегпісі? Cu senzitivi sau nesenzitivi? Care vor fi stan- 
dardele de frumuseţe fizică, de superioritate sau inferioritate? 

În'concluzie, eugenia mai persistă într-o lume care mai suferă 
încă de maladia morală a rasismului şi fascismului, într-o lume duş- 
mani omului. 


ANZI 
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2. 2. Există deosebiri esențiale între celula animală şi i celula vegetală? 
2. 3. Au și celulele mici o structură complexă? ......... 
2. 4. Care este mecanismul biologic care stă la baza înmulțirii celulelor 
УРШИГ 277570700 акру сое ci ГРЫ." 
2. 5. Care este mecanismul biologic al meiozei? . . o.. nanana’ 
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4. Cave este corespondenfa dintre comportarea factorilor ereditari 
mendelieni (a genelor) şi comporlarea cromozomilor în diviziunile 
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de mediu la vealizărea unui fenotibt. 2... 2i... 


CAP. Y MUTATHLE — SURSĂ DE VARIAȚII EREDITARE 


5. Т. Ce se înţelege prin mutație si care sînt caracteristicile ei? . . . . 
5. 2. Care sînt cauzele mutafiilot? s s mie e. rrr 
5. 3, De cine depinde frecvența mutațiilor în natură? i.. ... 
5, 4, Pot fi considerale ca mutații efectele care survin în urma schimbării 

poziției genelor în cadrul aceluiaşi grup de fnldnfuire? . . o. 
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